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ü Ðåçþìå
Íàñëåäñòâåííûå ìîòîñåíñîðíûå íåéðîïàòèè (ÍÌÑÍ) - ýòî áîëüøàÿ ãðóïïà ãåíåòè÷åñêè ãåòåðîãåííûõ

çàáîëåâàíèé, õàðàêòåðèçóþùèõñÿ ïðîãðåññèðóþùèì ïîðæåíèåì ïåðèôåðè÷åñêèõ íåðâîâ. Â ñòàòüå
ðàññìîòðåííû îñíîâíûå âèäû êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé ÍÌÑÍ è êëèíè÷åñêîå íàáëþäåíèå áîëüíîãî ñ äàííîé
ïàòîëîãèåé. Íà íàø âçãëÿä, íåîáõîäèìî ïðîâîäèòü ðàííþþ äèàãíîñòèêó ÍÌÑÍ, ÷òî ïîçâîëèò ñâîåâðåìåííî
ïðîâîäèòü êëèíèêî- íåéðîôèçèîëîãè÷åñêèå è òåðàïåâòè÷åñêèå ìåðîïðèÿòèÿ, êîòîðûå ñïîñîáñòâóþò
çàìåäëåíèþ òåìïîâ ïðîãðåññèðîâàíèÿ çàáîëåâàíèÿ òåì ñàìûì ñïîñîáñòâóÿ óëó÷øåíèþ êà÷åñòâà æèçíè áîëüíûõ
ñ äàííîé ïàòîëîãèåé.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: íàñëåäñòâåííûå ìîòîñåíñîðíûå íåéðîïàòèè, êëèíè÷åñêèå ïðèçíàêè, êëèíè÷åñêîå
íàáëþäåíèå, àëãîðèòì äèàãíîñòèêè.
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ü Rezyume
Irsiy motosensorli neyropatiyalar (IMSNlar) - bu periferik nervlarning progressiv zararlanishi bilan tavsiflangan

genetik jihatdan geterogen kasalliklarning katta guruhi. Maqolada NMSN klinik ko‘rinishlarining asosiy turlari va
ushbu patologiyasi bo‘lgan bemorni klinik kuzatuv muhokama qilinadi. Bizning fikrimizcha, IMSNni erta tashxislash
, bu o‘z vaqtida klinik va neyrofiziologik va terapevtik tadbirlarni amalga oshirishga imkon beradi, bu kasallikning
rivojlanishini sekinlashtiradi va shu bilan ushbu patologiyasi bo‘lgan bemorlarning hayot sifatini yaxshilaydi.

Kalit suzlar: Irsiy motor- sensorli neyropatiya, klinik belgilari, klinik kuzatuv,diagnostika algoritmi.

CLINICAL CASE OF HEREDITARY MOTOSENSOR NEUROPATHY FEATURES OF THE CURRENT
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ü Resume
Hereditary motosensory neuropathies (NMSNs) are a large group of genetically heterogeneous diseases characterized

by progressive perforation of peripheral nerves. The article discusses the main types of clinical manifestations of
NMSN and the clinical observation of a patient with this pathology. In our opinion, it is necessary to conduct early
diagnosis of NMSN, which will allow for timely clinical and neurophysiological and therapeutic measures that contribute
to slowing the progression of the disease, thereby contributing to an improvement in the quality of life of patients with
this pathology.

Àêòóàëüíîñòü

  àñëåäñòâåííûå ìîòîðíî-ñåíñîðíûå íåéðîïàòèè
  (ÍÌÑÍ) ÿâëÿþòñÿ êëèíè÷åñêè ïîëèìîðôíîé è

ãåíåòè÷åñêè ãåòåðîãåííîé ãðóïïîé çàáîëåâàíèé, õà-
ðàêòåðèçóþùåéñÿ ïîðàæåíèåì ïåðèôåðè÷åñêèõ íåðâîâ.
[Íåâðîëîãèÿ. Íàöèîíàëüíîå ðóêîâîäñòâî,2014 ].

 Îñíîâíûìè ïðîÿâëåíèÿìè áîëüøèíñòâà íîçîëî-
ãè÷åñêèõ ôîðì ÍÌÑÍ ÿâëÿþòñÿ ïîñòîÿííî ïðîãðåñ-
ñèðóþùàÿ ñëàáîñòü è àòðîôèÿ ìûøö â äèñòàëüíûõ
îòäåëàõ íîã à ïîçäíåå è ðóê, ñ óãíåòåíèåì ñóõîæèëü-
íûõ ðåôëåêñîâ, äåôîðìàöèåé ñòîï ïî òèïó pes cavus
("ñòîïà Ôðèäðåéõà", ïîëàÿ ñòîïà), íàðóøåíèå ÷óâ-
ñòâèòåëüíîñòè ïî ïîëèíåâðèòè÷åñêîìó òèïó [Rudnik-
Schoneborn S. Et al., 2015]. Ïåðâûìè â ïàòîëîãè÷åñêèé
ïðîöåññ âîâëåêàþòñÿ ìûøöû ñòîï è ãîëåíåé, â òî

âðåìÿ êàê ïîðàæåíèå ìûøö äèñòàëüíûõ îòäåëîâ âåð-
õíèõ êîíå÷íîñòåé âîçíèêàåò ñïóñòÿ íåñêîëüêî ìåñÿ-
öåâ èëè ëåò îò ìîìåíòà ìàíèôåñòàöèè çàáîëåâàíèÿ;
ðàííÿÿ ìàíèôåñòàöèÿ ïðîöåññà - â âîçðàñòå îò 1 äî 5
ëåò, à òàêæå ðàñïðîñòðàíåíèå ïðîöåññà íà ìûøöû
áåäåð, â ñâÿçè ñ ÷åì ïðè äëèòåëüíîñòè çàáîëåâàíèÿ
áîëåå 10 ëåò ó áîëüíûõ ìîãóò ïîÿâëÿòüñÿ ïðèåìû
Ãîâåðñà. Îòìå÷àåòñÿ òàêæå âûðàæåííàÿ ýêâèíîâàðóñ-
íàÿ äåôîðìàöèÿ ñòîï è äåôîðìàöèÿ êèñòåé ïî òèïó
"êîãòèñòîé ëàïû".

Çàáîëåâàíèå õàðàêòåðèçóåòñÿ äåãåíåðàòèâíûìè èçìå-
íåíèÿìè ìèåëèíîâûõ îáîëî÷åê è/èëè àêñîíîâ ÷óâñòâè-
òåëüíûõ è äâèãàòåëüíûõ âîëîêîí ïåðèôåðè÷åñêèõ íåðâîâ
è êîðåøêîâ ñïèííîãî ìîçãà. Â ñîîòâåòñòâèè ñ ýòèîëîãè-
åé, âûäåëÿþò äâà îñíîâíûõ òèïà ÍÌÑÍ: äèìèåëèíèçè-
ðóþùèé (ÍÌÑÍ I) è àêñîíàëüíûé (ÍÌÑÍ II).
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Êëèíè÷åñêàÿ äèôôåðåíöèàöèÿ ýòèõ äâóõ òèïîâ
âîçìîæíà òîëüêî íà îñíîâå ýëåêòðîíåéðîìèîãðàôè-
÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ, îïðåäåëÿþùåãî ñêîðîñòü ïðî-
âåäåíèÿ èìïóëüñà (ÑÏÈ) ïî ñðåäèííîìó íåðâó. Äëÿ
îáîèõ òèïîâ ÍÌÑÍ õàðàêòåðíû àóòîñîìíî-äîìèíàí-
òíûå, àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûå, à òàêæå X-ñöåïëåííî
íàñëåäóåìûå ôîðìû [Õèäèÿòîâà È.Ì. è äð. 2013].

Äåìèåëèíèçèðóþùèå ôîðìû ÍÌÑÍ I ÿâëÿþòñÿ
ãîðàçäî áîëåå ðàñïðîñòðàíåííûìè, ÷åì àêñîíàëüíûå.
ÍÌÑÍ òèï II ÿâëÿþòñÿ îòíîñèòåëüíî ðåäêèìè çàáî-
ëåâàíèÿìè (4-12 ñëó÷àåâ íà 100 000) [Rossor A.M.,
2015; Rudnik-Schoneborn S., 2015].

 Áîëüøèíñòâî çàáîëåâàíèé èç ãðóïïû ÍÌÑÍ II
íàñëåäóþòñÿ ïî àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîìó òèïó, îïè-
ñàíû òàêæå îòäåëüíûå ñåìüè ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâ-
íûì è Õ-ñöåïëåííûì ðåöåññèâíûì íàñëåäîâàíèåì
[Rudnik-Schoneborn S., 2015].

 Ïî ñðàâíåíèþ ñ ÍÌÑÍ I, äëÿ ÍÌÑÍ II õàðàê-
òåðåí áîëåå ïîçäíèé âîçðàñò íà÷àëà áîëåçíè (â ñðåä-
íåì íà 10 ëåò ïîçæå), ìåíüøåå âîâëå÷åíèå ìåëêèõ
ìûøö êèñòè è ìåíüøàÿ ñòåïåíü óãíåòåíèÿ ñóõîæèëü-
íûõ ðåôëåêñîâ; ïðè îòäåëüíûõ ìîëåêóëÿðíûõ âàðè-
àíòàõ ÍÌÑÍ II ìîæåò âûÿâëÿòüñÿ òàêæå ðÿä äîïîë-
íèòåëüíûõ ñèìïòîìîâ, íå ñâîéñòâåííûõ äåìèåëèíè-
çèðóþùèì ôîðìàì ÍÌÑÍ. Ðàñïðîñòðàíåííîñòü
ÍÌÑÍ ðàçëè÷àåòñÿ ïî ïîïóëÿöèÿì è âàðüèðóåò îò 0,1
äî 41,0 íà 100000 íàñåëåíèÿ, íî â ñðåäíåì ñîñòàâëÿ-
åò 10,0:100000 [Õèäèÿòîâà È.Ì., 2008]. Êëèíè÷åñêèå
ïðîÿâëåíèÿ ÍÌÑÍ I òèïà ñ àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûì
íàñëåäîâàíèåì - ñàìàÿ ðàñïðîñòðàí¸ííàÿ ôîðìà. Íà-
÷àëî çàáîëåâàíèÿ ïðèõîäèòñÿ íà âîçðàñò 9-17 ëåò. Ïà-
öèåíòû æàëóþòñÿ íà ñëàáîñòü è ïîäâîðà÷èâàíèå ñòîï,
òðóäíîñòè ïðè ñîâåðøåíèè áûñòðûõ äâèæåíèé. Ïåð-
âîíà÷àëüíî ïàòîëîãè÷åñêèé ïðîöåññ çàòðàãèâàåò äèñ-
òàëüíûå ìûøöû íèæíèõ êîíå÷íîñòåé, â äàëüíåéøåì
ïåðåõîäèò íà äèñòàëüíûå îòäåëû ðóê.

 Àòðîôè÷åñêèå èçìåíåíèÿ â ìûøöàõ ïðèâîäÿò ê
èçìåíåíèþ ôîðìû ãîëåíè - îïðîêèíóòàÿ áóòûëêà, à
òàêæå äåôîðìàöèè ñòîï ïî òèïó ôðèäðåéõîâñêèõ -
óâåëè÷åíèå ñâîäà ñ ìîëîòî÷êîîáðàçíîé äåôîðìàöè-
åé ïàëüöåâ îáåèõ ñòîï. Õàðàêòåðíî èçìåíåíèå òèïà
õîäüáû - ñòåïïàæ. Çàáîëåâàíèå ñîïðîâîæäàþò ÷óâñòâè-
òåëüíûå ðàññòðîéñòâà è ïåðèôåðè÷åñêèå âåãåòàòèâíûå
ðàññòðîéñòâà - ãèïåðãèäðîç, öèàíîç êèñòåé è ñòîï.
Ýëåêòðîíåéðîìèîãðàôèÿ (ÝÍÌÃ) êîíñòàòèðóåò çíà-
÷èòåëüíîå ñíèæåíèå ÑÏÈ ïî äâèãàòåëüíûì íåðâàì
íèæíèõ êîíå÷íîñòåé (10-30 ì/ñ). Äàííûé òèï ïðîòå-
êàåò áåç ãëóáîêîé èíâàëèäèçàöèè è ìåäëåííî ïðîãðåñ-
ñèðóåò [Ãëóùåíêî, Å. Â. ñ ñîàâò.2010].

Äèàãíîñòèêà ðàçëè÷íûõ êëèíè÷åñêèõ ôîðì çíà-
÷èòåëüíî çàòðóäíåíà, ÷òî ñâÿçàíî ñ ãåíåòè÷åñêîé ãå-
òåðîãåííîñòüþ áîëåçíè.

Êëèíè÷åñêîå íàáëþäåíèå

Ïîä íàøèì íàáëäåíèåì íàõîäèëàñü áîëüíàÿ Ñ. 5
ëåòíîãî âîçðàñòà. Ïðåäâàðèòåëüíûé äèàãíîç: Íàñëåä-
ñòâåííîé ìîòîñåíñîðíîé íåéðîïàòèÿ. Èç àíàìíåçà: Ñî
ñëîâ ìàòåðè æàëîáû íà áîëè â äèñòàëüíûõ îòäåëàõ
êîíå÷íîñòåé, ÷àñòî ïàäàåò ïðè õîäüáå, ñëàáîñòü â
íîãàõ, ïîâûøåííàÿ óòîìëÿåìîñòü ïðè õîäüáå. Áîëåçíü
çàìåòèëè ïîñëå 1,5 ëåò, êîãäà ðåáåíîê íà÷àë õîäèòü.
Äëèòåëüíîå âðåìÿ ïîëó÷àëè ëå÷åíèå ïî ìåñòó æèòåëü-
ñòâà, îêîí÷àòåëüíàÿ äèàãíîñòèêà çàáîëåâàíèÿ áûëà
ïðîâåäåíà ëèøü ãîä íàçàä, äî ýòîãî áîëüíîìó ñòàâèë-
ñÿ äèàãíîç-ÄÖÏ ñïàñòè÷åñêàÿ äèïëåãèÿ. Íåñìîòðÿ íà

íåïðàâèëüíóþ òðàêòîâêó äèàãíîçà, çàáîëåâàíèå ðå-
áåíêà èìåëî ìåäëåííî-ïðîãðàäèåíòíîå òå÷åíèå.

Íåâðîñòàòóñ: Ýìîöèîíàëüíî ëàáèëüíà. Àññèìåòðèÿ
ñêåëåòà - ïðàâîå ïëå÷î âûøå, ïîõîäêà íåóâåðåííàÿ,
ïàðåòè÷íàÿ èç-çà ñëàáîñòè â íîãàõ, ïðåèìóùåñòâåí-
íî ñïðàâà, Âïîçå Ðîìáåðãà íå óñòîé÷èâî, ïàäàåò â
ðàçíûõ íàïðàâëåíèÿõ. Êîîðäèíàòîðíûå ïðîáû: ïàëü-
öåíîñîâóþ ïðîáó âûïîëíÿåò - âåðíî, êîëåííî-ïÿòî÷-
íóþ ïðîáó - íå óâåðåííî ñ äâóõ ñòîðîí (çà ñ÷åò ïàðà-
ïàðåçà). Ñóñòàâíîìûøå÷íîå ÷óâñòâî ñîõðàíåíî. Ñóõî-
æèëüíûå ðåôëåêñû âåðõíèõ êîíå÷íîñòåé îæèâëåíû -
D> S, êîëåííûå - D = S, îæèâëåíû, ñíèæåí àõèëëî-
âûé ðåôëåêñ. Ñèëà ìûøö â âåðõíèõ êîíå÷íîñòÿõ - 5
áàëëîâ, â íèæíèõ êîíå÷íîñòÿõ 2-3 áàëëà.

Òîíóñ ìûøö â íîãàõ ñíèæåí D=S. Ôîðìà ãîëåíåé
èçìåíåíà ïî òèïó ïåðåâåðíóòûõ áóòûëîê. Ôîðìà ñòîï
èçìåíåíà ïî òèïó êîãòèñòûõ (Ôðèäðåéõîâñêàÿ ñòîïà).
Ïîõîäêà ïî òèïó ñòåïïàæ. Ãèïîòðîôèÿ ìåæêîñòíûõ
ìûøö ñòîï. Ðåáåíêó ïðîâåäåíû êëèíèêî-íåéðîôèçè-
îëîãè÷åñêîå èññëåäîâàíèå (ÝÌÍÃ) è ëàáîðàòîðíûå
(áèîõèìè÷åñêèå èññëåäîâàíèå â êðîâè ÊÔÊ, ËÄÃ è
ìèêðîýëåìåíòû êðîâè êàëüöèé, ìàãíèé, ôîñôîð).

Íà ÝÍÌÃ: Ïðè ñòèìóëÿöèè äëèííûõ íåðâîâ âåð-
õíèõ è íèæíèõ êîíå÷íîñòåé âûÿâëåíû âûðàæåííûå
ïðèçíàêè àêñîíàëüíî-äåìèåëèíèçèðóþùåãî ïîðàæå-
íèÿ (ïðåèìóùåñòâåííî àêñîíàëüíîãî ïîðàæåíèÿ)
ìîòîðíûõ âîëîêîí ïåðèôåðè÷åñêèõ íåðâîâ âåðõíèõ è
íèæíèõ êîíå÷íîñòåé ïîëèíåâðèòè÷åñêîãî òèïà. Ïî
ëàáîðàòîðíûì äàííûì óðîâåíü ÊÔÊ, ËÄÃ è êàëèÿ â
êðîâè óìåðåííî ïîâûøåí. Óðîâåíü ìàãíèÿ è ôîñôîðà
â êðîâè â ïðåäåëàõ íîðìû. Áîëüíîìó áûëè íàçíà÷åíû
ïðåïàðàòû,âëèÿþùèå íà òêàíåâîé ìåòàáîëèçì, àíòè-
õîëèíýñòåðàçíûå ïðåïàðàòû è âèòàìèíû ãðóïïû Â,
àìèíîêèñëîòû. Ïîñëå ïðîâåäåííîãî ëå÷åíèÿ ó ðåáåí-
êà îòìå÷àëàñü ïîëîæèòåëüíàÿ äèíàìèêà, ïîõîäêà ñòà-
ëà óâåðåííîé, ðåáåíîê ìåíüøå ñïîòûêàåòñÿ ïðè õîäü-
áå, óâåëè÷èëñÿ îáú¸ì àêòèâíûõ äâèæåíèé â êîíå÷íî-
ñòÿõ.

Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü ïðîáëåìà ðàííåãî âûÿâëå-
íèÿ ÍÌÑÍ ïðîäîëæàåò îñòàâàòüñÿ àêòóàëüíîé. Çàáî-
ëåâàíèå áûñòðî ïðîãðåññèðóåò è âëå÷åò çà ñîáîé ðÿä
ñåðüåçíûõ îñëîæíåíèé.

Òàêèì îáðàçîì, â ïðàêòèêå íåîáõîäèìà êîìïëåê-
ñíàÿ îöåíêà âñåõ êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé ñ öåëüþ
ïîñòàíîâêè ïðàâèëüíîãî äèàãíîçà è ïðîãíîçèðîâàíèÿ
äàëüíåéøèõ èñõîäîâ.

Çàáîëåâàíèå ÿâëÿåòñÿ äîñòàòî÷íî ðàñïðîñòðàíåí-
íûì âî âñåõ ñòðàíàõ ìèðà, ÷òî â î÷åðåäíîé ðàç ïîä-
òâåðæäàåò ïîòðåáíîñòü â äàëüíåéøåì èçó÷åíèè ìåõà-
íèçìîâ ïàòîãåíåçà, ðàçðàáîòêå íîâûõ ìåòîäîâ ëå÷å-
íèÿ è ïëàíèðîâàíèè ìåðîïðèÿòèé ïî óëó÷øåíèþ êà-
÷åñòâà æèçíè áîëüíûõ.

Â çàêëþ÷åíèè íåîáõîäèìî îòìåòèòü ÷òî äîñòàòî÷-
íî âûñîêàÿ ðàñïðîñòðàíåíîñòü îòäåëüíûõ ôîðì
ÍÌÑÍïðè ñâîåâðåìåííîé ïîñòàíîâêå äèàãíîçà è ïðî-
âîäèò êëèíèêî íåéðîôèçèîëîãè÷åñêèå èññëåäîâàíèÿ
äàííîãî çàáîëåâàíèÿ ïîçâîëèò ñâîåâðåììåííî ïðî-
âîäèòü òåðàïåâòè÷åñêèå è ðåàáèëèòàöèîííûå ìåðîï-
ðèÿòèÿ, ñïîñîáñòâóþùèå çàìåäëåíèþ òåìïîâ ïðîãðåñ-
ñèðîâàíèÿ çàáîëèâàíèÿ.
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