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НАСЛЕДСТВЕННАЯ НЕЙРОПАТИЯ:
ЭПИДЕМИОЛОГИЯ, КЛАССИФИКАЦИЯ, ОСОБЕННОСТИ ТЕЧЕНИЯ

Наследственные нейропатии – гетероген-
ная группа генетически детерминированных
заболеваний  нервной  системы,  прояв-
ляющихся множественным поражением пе-
риферических  нервов  и  различающихся
типом  наследования,  выраженностью  кли-
нического  полиморфизма,  особенностями
течения,  характером  электроней-
ромиографических  и  морфогистохимиче-
ских  изменений.  Первые  клинические
описания  
наследственных  нейропатий  с  преимуще-
ственной  локализацией  поражения  в
дистальных отделах конечностей были сде-
ланы  J. Charcot,  P. Marie  (1886)  и  H. Tooth
(1886) [1; 2].

Наследственные нейропатии составляют
до 60–70 % всех хронических полинейропа-
тий  в  различных  популяциях.  Частота  на-
следственной  нейропатии  Шарко – Мари –
Тута  (ШМТ)  варьирует  от  1 : 10 000  до
1 : 2 500 случаев  в  различных  популяциях,
являясь одной из самых высоких среди всех
наследственных  заболеваний  нервной  си-
стемы. В США фенотип ШМТ – самая часто
встречаемая форма из всех наследственных
нейропатий,  которая  диагностирована  у
150 000 американцев. Частота каждого под-
типа  ШМТ варьирует.  Распространенность
ШМТ в Норвегии составляет 36 случаев, в
Испании  –  28,  в  Японии  –  10,8  на
100 000 населения.  В  Финляндии  обследо-
вали  435 000 человек  и  установили,  что
16 случаев составляла ШМТ, а 20 случаев
на 100 000 населения – наследственная ней-
ропатия с предрасположенностью к парали-
чам от  сдавления  (ННСПС).  Х-сцепленная
наследственная  мотосенсорная  нейропатия
встречается с частотой 3,1 на 100 тыс. насе-

ления.  Наследственная  сенсорная  нейропа-
тия  (НСН)  I типа  наблюдается  с  частотой
1 : 1 000 000 населения.  Частота  синдрома
семейной дизавтономии (синдрома Райли –
Дея, наследственной сенсорной и вегетатив-
ной  нейропатии  III типа)  составляет  1  на
100 000–140 000 населения. Частота наслед-
ственной  моторно-сенсорной  нейропатии
(НМСН) I типа диагностируется в 12,9 слу-
чая на 100 000 населения. Существуют так-
же варианты болезней IB и IC, частота кото-
рых не установлена [1; 3–5].

Клиническая  классификация наслед-
ственных  нейропатий  предполагает  под-
разделение их на три основные группы.

1.  Наследственные  моторно-сенсорные
нейропатии (НМСН) – группа заболеваний,
имеющих  весьма  сходные  клинические
проявления, которая на протяжении многих
десятилетий  обозначалась  как  «болезнь
Шарко – Мари – Тута» [6].  В основе болез-
ни  лежат  дегенеративные  изменения  мие-
линовой  оболочки  или  аксонов  двигатель-
ных и чувствительных волокон перифериче-
ских  нервов  и  спинно-мозговых  корешков,
скорость  проведения  импульса  (СПИ)
снижена по периферическим нервам. Харак-
терным для них являются развитие хрони-
чески  прогрессирующей  слабости  и  ат-
рофии  дистальной  мускулатуры  ног,
угнетение  сухожильных  рефлексов  (в
первую  очередь,  ахилловых),  расстройства
чувствительности  по  полиневритическому
типу,  деформация стоп (стопа Фридрейха),
расстройства походки по типу «степпажа».
На  поздней  стадии  могут  присоединяться
слабость  и  атрофия  дистальных  отделов
рук, деформация кистей [4].
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2. Наследственные моторные нейропатии
(НМН)  –  группа  редких  заболеваний  пе-
риферических нервов, характеризующихся
классическим  дистальным  фенотипом
мышечных  атрофий  и  парезов,  нормаль-
ными  или  слегка  сниженными  СПИ  по
двигательным  волокнам  и  сохранностью
проведения  по  сенсорным  волокнам  пе-
риферических нервов. Нередко в литературе
обозначаются  как «спинальный вариант бо-
лезни ШМТ».

3.  Наследственные  сенсорные  и
сенсорно-вегетативные нейропатии (НСН и
НСВН) – редкие формы нейропатий, харак-
теризующиеся  дистальными  нарушениями
чувствительности,  трофическими
расстройствами  и  язвами  в  пораженных
областях,  остеомиелитом  и  деструкцией
костной ткани дистальных отделов конечно-
стей.  В основе  данных заболеваний лежит
прогрессирующая  дегенерация  нейронов
заднекорешковых  ганглиев  с  поражением
затем  периферического  вегетативного  и
двигательных нейронов [1; 3].

Данная  классификация  основана  на  ха-
рактере симптомов и типе пораженных во-
локон  периферических  нервов,  преимуще-
ственно  вовлекаемых  в  дегенеративный
процесс [4]. Имеется также ряд других ред-
ких  форм  наследственных  нейропатий,
многие  из  которых  являются  проявлением
различных  системных  генетических  нару-
шений  обмена  (амилоидные  нейропатии,
порфирийные нейропатии,  нейропатии при
метаболических лейкодистрофиях и др.) [3].
НМСН  являются  самыми  распространен-
ными в  рассматриваемой группе  заболева-
ний и имеют наибольшее значение в клини-
ческой практике [4; 7].

На основании результатов  молекулярно-
генетических исследований A. Harding (1995)
предложил  клинико-генетическую
классификацию  НМСН  [1],  которая  позже
была несколько модифицирована.

1.  Аутосомно-доминантная наследствен-
ная мотосенсорная нейропатия, тип I:

тип  IА  обусловлен  дупликацией
17p11.2, точковыми мутациями гена миели-
на РМР22;

тип IВ обусловлен точковыми мутаци-
ями гена миелина Ро;

тип IС с  неидентифицированным ге-
нетическим дефектом.

2.  Аутосомно-рецессивная  наследствен-
ная  мотосенсорная  нейропатия,  тип  I:  с
неидентифицированным  генетическим
дефектом.

3.  Аутосомно-доминантная наследствен-
ная  мотосенсорная  нейропатия,  тип  II:  с
неидентифицированным  генетическим
дефектом.

4.  Аутосомно-рецессивная  наследствен-
ная  мотосенсорная  нейропатия,  тип  II:  с
неидентифицированным  генетическим
дефектом.

5.  Наследственная  мотосенсорная  ней-
ропатия, тип III:

обусловленная дупликацией 17p11.2;
обусловленная точковыми мутациями

гена миелина РМР22;
обусловленная точковыми мутациями

Ро.
6. Х-сцепленная  наследственная  мото-

сенсорная нейропатия:
обусловленная точковыми мутациями

и делециями коннексина 32;
с  неидентифицированным  генетичес-

ким дефектом.
7.  Сложные  формы  наследственных

мотосенсорных  нейропатий:  с  пирамид-
ными симптомами, с атрофией зрительных
нервов,  с  атрофией  зрительных  нервов  и
глухотой, с пигментной ретинопатией, с ке-
ратодермией ладоней и стоп.

Современная  классификация  НМСН,
основанная  на  молекулярно-генетических
данных  с  использованием  клинико-генеа-
логических, ЭНМГ и патоморфологических
критериев, сложна и далека от завершения в
связи  с  продолжающимся  поиском  генов-
кандидатов  для  картированных  локусов  и
открытием  новых  локусов  генов.  Боль-
шинство форм (НМСН  I и  II типов) имеют
аутосомно-доминантный тип наследования,
значительно меньшее число форм наследу-
ются  по  аутосомно-рецессивному  типу
(НМСН  III и IV типов),  несколько  форм
имеют Х-сцепленное рецессивное (Xq24) и
Х-доминантное наследование (локус  Xq13)
с промежуточными значениями СПИ (от 30
до 40 м/с). Для НМСН I типа картированы и
охарактеризованы  4  гена  миелиновых бел-
ков  (PMP22,  MPZ,  Cx32),  участвующих  в
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компактизации  слоев  миелина  и  регулиру-
ющих  пролиферацию  и  дифференцировку
шванновских клеток (EGR2). При картиро-
ванных  12  локусов  для  НМСН  2 типа
установлены только 6 генов (KIF1b, RAB7,
GARS,  NF68,  GDA  P1,  Lamin  A / C),
контролирующих  транспорт  молекул  в  ак-
соплазме,  нарушение  которого  приводит  к
дегенерации аксонов.  При большом разно-
образии картированных генов вклад отдель-
ных локусов в происхождение НМСН раз-
лично [3] (табл. 1).

В  настоящее  время  фенотип  ШМТ,  
а  также  некоторые  другие  близкие
синдромы  (синдром  Дежерина – Сотта,
врожденная  гипомиелинизирующая  поли-
нейропатия,  наследственная  нейропатия  со
склонностью  к  параличам  от  сдавления)
классифицируются  как  наследственные
моторно-сенсорные  нейропатии  (НМСН)
[4; 5].  
В  соответствии  с  данными  электрофизио-
логических  морфологических  методов  ис-
следования можно четко дифференцировать
два основных типа НМСН [4].

Кроме того, используется классификация
НСМТ в зависимости от характера пораже-
ния, которая включает:

1)  миелинопатии  –  ШМТ  I типа  или
НМСН  I типа, характеризующиеся, по дан-
ным ЭНМГ, значительным снижением СПИ
по двигательным (менее 38 м/с) и чувстви-
тельным волокнам периферических нервов,
а  морфологически  –  сегментарной  гипер-
трофической  демиелинизацией  нервов  с
формированием «луковичных головок»;

2)  аксонопатии  –  ШМТ  II типа  или
НМСН II типа, характеризующиеся первич-
ным  поражением  аксонов  периферических
нервов, при этом СПИ по периферическим
нервам  в  пределах  нормы  или  умеренно
снижены, а на биопсии структура миелина
остается сохранной.

Кроме  того,  предложена  классификация
наследственной  сенсорной  нейропатии
I типа (НСН I типа) на четыре подтипа в за-
висимости от характера мутации гена и осо-
бенностей  течения  клинической  симптома-
тики (табл. 2).

Особенности клинического течения. В за-
висимости от типа наследования, характера
мутации гена и клинической симптоматики
выделяют  клинические  варианты  наслед-

ственной нейропатии, среди которых
остановимся на наиболее распространенных
формах заболевания.

НМСН  I типа,  аутосомно-доминантная
форма:  ген  НМСН  IA типа  картирован  в
локусе 17p11.2; IB типа – в локусе 1q22-23;
локус для  IC типа не идентифицирован 6.
В 2/3 случаев дебют болезни на первом деся-
тилетии жизни, в  1/4 – во втором десятиле-
тии [1]. Крайне редко НМСН  I типа возни-
кает  после  30 лет.  Первыми  симптомами,
как  правило,  являются  утомление  в  ногах
при длительной ходьбе, статических нагруз-
ках, неустойчивость походки, частые споты-
кания, подвывихи голеностопных суставов.
По мере прогрессирования заболевания по-
ходка  приобретает  характер  «петушиной»
(степпаж).  Чаще  первоначально  атрофии
возникают в мышцах стоп, реже – в мышцах
голени,  нижней  трети  бедра.  Позднее
атрофический процесс распространяется на
мышцы верхних конечностей по направле-
нию от дистальных отделов к проксималь-
ным.

В  отдельных  случаях  атрофический
процесс  при НМСН  I типа  ограничивается
селективным поражением дистальных отде-
лов конечностей. Атрофии мышц вызывают
деформацию стоп и кистей. Стопы приобре-
тают  полую  форму  с  высоким  сводом,
иногда в виде «клюшки» или «фридрейхов-
ской» полой стопы с высоким сводом и экс-
тензией  большого  пальца.  Костные
деформации  стоп  расцениваются  боль-
шинством  исследователей  как  облигатный
признак НМСН 1 типа.  У некоторых боль-
ных деформация стоп проявляется на самых
ранних стадиях болезни, у других – лишь на
поздних. Вследствие атрофических измене-
ний мышц ноги имеют форму «опрокинутой
бутылки», «галифе», «ног аиста»  1. Огра-
ничение  объема  активных  движений,  сла-
бость и снижение мышечной силы варьирует
в широком диапазоне: от легкого пареза до
нижней  дистальной  параплегии.  Ранним
симптомом болезни является снижение пя-
точных  (ахилловых)  рефлексов,  которое
наблюдается практически у всех больных. У
60–70 %  пациентов  отмечается  снижение
либо отсутствие всех сухожильных рефлек-
сов.
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Частым  проявлением  НМСН  I типа  яв-
ляются  расстройства  чувствительности.
Больные жалуются  на  боли  различного  ха-
рактера (ноющие, стреляющие, болезненные
мышечные сокращения по типу крампи),
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Таблица 1. Сравнительная характеристика
различных видов наследственных нейропатий

Ген Аллельные
варианты

Клинические
проявления

Возраст
дебюта

Тип
наследования СПИ, м/с

Белок меж-
клетоных 
контактов – 
коннексин 32
(Cx32 / GJB1)

ШМТ X
слабость дисталь-
ной мускулатуры

ног

2-е деся-
тилетие
жизни

Х-сцепленный
доминантный 25–40

Ранний
фактор 
транскрипции
(EGR2)

ШМТ ID слабость
дистальной

мускулатуры ног

2-е деся-
тилетие
жизни

аутосомно-
доминантный 26–42

врожден-
ная

гипомие-
линизиру-

ющая
полиней-
ропатия

выраженная
слабость дисталь-
ной мускулатуры

с рожде-
ния

аутосомно-
рецессивный менее 10

синдром
Дежерина –

Сотта

выраженная сла-
бость дистальной

мускулатуры
с 2 лет

аутосомно-
доминантный
и рецессив-

ный

менее 10

GDAP1

ШMT 2K

слабость дисталь-
ной мускулатуры
ног, паралич го-
лосовых связок

с раннего
детства

аутосомно-
рецессивный

от средних
до малых
величин

ШMT 4A
слабость

дистальной му-
скулатуры ног

с детства аутосомно-
рецессивный медленно

LITAF /
SIMPLE ШMT 1C

слабость 
дистальной му-
скулатуры ног

2-е деся-
тилетие

аутосомно-
доминантный 16–25

MFN2
ШMT 2A2

слабость дисталь-
ной мускулатуры

ног
с 10 лет аутосомно-

доминантный более 38

Основной
белок
миелина 
(MPZ / Po)

ШMT 1B
слабость

дистальной му-
скулатуры ног

1-е деся-
тилетие

аутосомно-
доминантный менее 20

ШMT 2I
слабость

дистальной му-
скулатуры ног

47–70 лет аутосомно-
доминантный более 38

ШMT 2J

слабость
дистальной му-
скулатуры ног,
потеря слуха

40–50 лет аутосомно-
доминантный

варьирует от
малых вели-
чин до 38 м/с
и нормальных

величин

синдром
Дежерина –

Сотта

выраженная сла-
бость дистальной

мускулатуры
с 2 лет

аутосомно-
доминантный
и рецессив-

ный

менее 10

врожден-
ная

гипомие-
линизиру-

ющая
полиней-
ропатия

выраженная
слабость

дистальной му-
скулатуры

с рожде-
ния

аутосомно-
рецессивный менее 10

Белок нейро- 
филамент
(NFL / NEFL)

ШMT 2E
слабость

дистальной му-
скулатуры ног

с 1 года
до 40 лет

аутосомно-
доминантный от 13 до 38 м/с

ШMT 1F слабость 1–13 лет аутосомно- менее 38



дистальной му-
скулатуры ног доминантный



Окончание табл. 1

Ген Аллельные
варианты

Клинические
проявления

Возраст
дебюта

Тип
наследования СПИ, м/с

Периаксин
(PRX) ШMT 4F задержка мотор-

ного развития 1–3 года аутосомно-
рецессивный отсутствует

синдром
Дежерина –

Сотта

выраженная сла-
бость дистальной

мускулатуры
с 2 лет

аутосомно-
доминантный
и рецессив-

ный

менее 10

Ген перифе-
рического ми-
елинового 
белка 
(РМР22)

ШMT 1А
слабость дисталь-
ной мускулатуры

ног

1-е деся-
тилетие

аутосомно-
доминантный 15–20

синдром
Дежерина –

Сотта

выраженная сла-
бость дистальной

мускулатуры
с 2 лет

аутосомно-
доминантный
и рецессив-

ный

менее 10

Наслед-
ственная 
нейропатия
с предрас-
положен-
ностью к 
параличам 
от сдавле-
ния (НН-
ППС)

эпизодическая
слабость мускула-
туры конечностей

3-е деся-
тилетие

аутосомно-
доминантный флюктуация

SH3TC2 ШMT 4C затруднение ходь-
бы 5–15 лет аутосомно-

рецессивный 14–32

Таблица 2. Классификация
наследственной сенсорной нейропатии 1 типа

Подтип Клинические проявления Локус Ген
НСН 1А Снижение болевой и температурной чувствительно-

сти при сохранности тактильной и глубокой, мучи-
тельные жгучие боли в ногах. На поздней стадии 
может присоединиться слабость дистальной мускула-
туры конечностей

9q22.1–
q22.3 SPTLC1

НСН
1B

Преобладают нарушения поверхностной чувствитель-
ности, кашель гастроэзофагит, редко трофические 
язвы на ногах, сила дистальной мускулатуры конеч-
ностей сохраняется

3p24–p22 неизвест-
ный

НСН 1С
(ШМТ 
2B,
НМСН 
2B)

Видимые моторные дистальные нарушения, часто яв-
ляются первым признаком болезни. Потеря всех ви-
дов чувствительности, артропатии 3q21 RAB 7

НСН 1D Потеря всех видов чувствительности в руках и ногах, 
деформация их, артропатии, периодически возникают
двигательные нарушения

неизвест-
ный

неизвест-
ный

парестезии. Выявляются изменения как по-
верхностной, так и глубокой чувствительно-
сти. Нарушения глубокой чувствительности
иногда  преобладают  над  нарушениями по-
верхностной и проявляются в виде сниже-
ния  вибрационной  (60–70 %)  и  про-
приоцептивной  чувствительностей  (50–
60 %).  Расстройства  поверхностной  чув-
ствительности  по  полиневритическиму
типу,  в  виде  гипостезий.  У  ряда  больных

наблюдается болезненность при пальпации
периферических  нервов.  По  данным
А. К. Эстебери  и  Р. У. Джиллиата  (1987),  у
1/3 больных  клинически  определяются
гипертрофия периферических нервов, веге-
тативные  трофические  расстройства:
дистальный гипергидроз, сухость кожи, ци-
аноз кистей и стоп, изменение поверхност-
ной чувствительности [1; 3].



НМСН  1  типа,  аутосомно-рецессивная
форма: ген картирован по хромосоме 8q 6.
Заболевание дебютирует в первое десятиле-
тие  жизни,  характеризуется  задержкой
моторного  развития.  По  сравнению  с
аутосомно-доминантной  формой  заболева-
ние протекает более тяжело, резче выраже-
ны  атрофии  мышц  дистальных  отделов
конечностей,  расстройства  чувствительно-
сти  по  полиневритическому  типу.  Часто
отмечаются  атаксия,  костно-суставные
деформации конечностей. Течение заболева-
ния  прогрессирующее.  На  ЭНМГ:  СПИ
снижена по моторным и сенсорным волок-
нам.  Гистологически  определяются  гипер-
трофические  изменения  периферических
нервов [1].

НМСН  2 типа,  аутосомно-доминантная
форма: ген картирован на хромосоме 1р 6.
В 20 % случаев заболевание протекает бес-
симптомно и диагностируется на основании
ЭНМГ и морфологического исследований в
семьях, где имеются больные с клинически-
ми  признаками  болезни.  У  большинства
больных заболевание проявляется во второй
декаде жизни. Приблизительно у 50 % паци-
ентов  отсутствуют  мышечные  атрофии
верхних конечностей,  нередко встречаются
расстройства чувствительности по полинев-
ритическому  типу,  деформации  стоп.  Су-
хожильные  рефлексы  не  изменены  либо
снижены. Течение заболевания относитель-
но доброкачественное,  глубокой  инвалиди-
зации,  как  правило,  не  наступает.  При
ЭНМГ:  незначительное  (38 м/с)  снижение
СПИ по периферическим нервам. В биопта-
тах периферических нервов признаки аксо-
нальной  дегенерации  и  нейрональной
атрофии [1].

НМСН  2  типа,  аутосомно-рецессивная
форма: ген не идентифицирован. Дебют за-
болевания преимущественно в раннем дет-
ском  возрасте.  Характерны  выраженные
атрофии  и  слабость  дистальных  отделов
конечностей,  деформация  кистей  и  стоп.
При  ЭНМГ  регистрируется  значительное
снижение СПИ по периферическим нервам
(менее  38 м/с).  В  биоптатах  перифериче-
ских нервов признаки аксональной дегене-
рации и снижение плотности миелинизиро-
ванных волокон. Течение заболевания быст-
ро прогрессирующее [1].

Х-сцепленная НМСН: ген картирован на
хромосоме Х в локусе Хq13.1. Заболевание
наследуется по Х-сцепленному рецессивно-
му типу.  Дебют заболевания в 1–2-м деся-
тилетиях жизни. Основными жалобами яв-
ляются невозможность бега, ходьбы на пят-
ках, частые вывихи в голеностопных суста-
вах,  слабость  мышц кистей.  У 90 % боль-
ных  отмечается  деформация  стоп  по  типу
per  cavus,  молоткообразное  искривление
больших пальцев  стоп,  изменение походки
(степпаж).  Объективно  диагностируются
слабость и атрофии мышц дистальных отде-
лов конечностей,  снижение или отсутствие
сухожильных  рефлексов,  нарушение  чув-
ствительности  по  полиневритическому
типу.  Течение  заболевания  прогрессиру-
ющее.  На  ЭНМГ:  снижение  СПИ  по  пе-
риферическим  нервам  до  20–40 м/с.  В
биоптатах  периферических  нервов  обна-
руживаются  аномальное  истончение  мие-
линовых оболочек,  значительное число лу-
ковицеподобных образований [1].

Наследственная нейропатия с предраспо-
ложенностью  к  параличам  от  сдавления
(ННСПС):  ген  картирован  на  хромосоме
17р11.2-12  в  локусе,  кодирующем  синтез
белка  22-го  периферического  миелина
(РМР22)  6; 8–14.  Тип  наследования
аутосомно-доминантный.  ННСПС  характе-
ризуется развитием рецидивирующих деми-
елинизирующих  мотонейропатий,  обуслов-
ленных  повышенной  чувствительностью
периферических  нервов  к  инадекватной
компрессии. Ген РМР22 также ответственен
за  развитие  болезни  ШМТ 1А типа  [15].  
В  отличие  от  ННСПС,  обусловленной  де-
лецией РМР22, у больных НМСН 1А имеет
место  дупликация  данного  гена.  В  основе
развития этих форм невропатий лежит один
и  тот  же  молекулярный  механизм,  связан-
ный с нарушенным спариванием гомологич-
ных хромосом и обменом нервными участ-
ками  хромосом  в  мейозе.  Такой  механизм
возникновения данных заболеваний предпо-
лагает,  что  частота  ННСПС и  ШМТ 1А в
популяции  должна  быть  примерно  одина-
ковой. Учитывая тот факт,  что распростра-
ненность ШМТ 1А составляет один случай
на  3 000 населения,  следовательно,  и  НН-
СПС не является редкостью. В основе пато-
генеза  парезов  и  параличей  при  ННСПС
лежит  преходящее  нарушение  проводимо-



сти по периферическим нервным волокнам
под  влиянием  инадекватной  компрессии.
Однако наличие нормальных волокон среди
волокон с измененной миелиновой оболоч-
кой объясняет факт выздоровления или по-
чти  полного  восстановления  двигательной
функции  (саногенез),  а  также  снижение
СПИ по многим нервам, хотя их функция и
не нарушена.

Варианты клинических проявлений НН-
СПС:

1)  клинически  манифестные  формы
мононейропатий и плексопатий – рецидиви-
рующие параличи с характерной клиникой,
развивающиеся под влиянием инадекватной
компрессии;

2)  феномен  «отлеживания  –  отсижива-
ния»  –  это  эпизоды  кратковременных  на-
рушений  чувствительности  под  влиянием  
статических  нагрузок  и  инадекватной
компрессии;  характеризуются ощущениями
выраженного  онемения,  одеревенения,
«ползанья мурашек», которые, тем не менее,
не лишают способности двигаться;

3)  эпизоды  кратковременных  парали-
чей –  утрата  в  течение  нескольких  секунд
(минут)  движений  в  том  или  ином
двигательном сегменте,  подвергшемся ина-
декватной компрессии. Эпизоды параличей
также сопровождаются парестезиями, кото-
рые проходят после растирания онемевшей
части тела,  при перемене положения и ак-
тивных движениях.

Клинические проявления ННСПС дебю-
тируют в широком возрастном диапазоне: от
10 до 68 лет. Мужчины заболевают раньше,
чем  женщины.  «Критический  возраст»  де-
бюта ННСПС имеет два пика – 20–29 и 40–
49 лет. Одновременно с развитием паралича
наблюдаются чувствительные расстройства,
которые  проявляются  болями  или  па-
рестезией в начальной стадии его развития.
Боли  стягивающие,  ноющие,  мозжащие,
жгучие, длительность которых варьирует от
нескольких  минут  до  двух  месяцев.  Па-
рестезии проявляются ощущениями онеме-
ния, пощипывания, «налитой» голени, ступ-
ни, кисти, предплечья, всей руки или ноги.
Довольно часто наблюдается феномен «от-
сиживания»  и  «отлеживания»  конечностей
или других частей тела. Характерны также
и  вегетативные  нарушения  в  соответству-
ющих  тканях:  влажность,  цианоз,  гипо-

термия,  отечность  кожи  и  подкожно-
жировой клетчатки, а также болезненность
паретичных  мышц  и  окружающих  их  по-
кровных тканей при пальпации [8].

НСН  1  типа,  аутосомно-доминантная
форма: ген не картирован. Дебют заболева-
ния во 2–3-м десятилетиях жизни, характе-
ризуется  диссоциированными
расстройствами  чувствительности  в
дистальных отделах конечностей (снижение
болевой и температурной чувствительности
при  сохранности  тактильной  и  глубокой).
По мере развития болезни присоединяются
интенсивные, мучительные, жгучие боли в
ногах, трофические язвы стоп и голени, не-
редко вызывающие спонтанную ампутацию
пальцев.  Отмечаются  также  гипотрофии
дистальных групп мышц верхних и нижних
конечностей,  отсутствие  ахилловых  и
карпорадиальных рефлексов. Течение забо-
левания  медленно  прогрессирующее.
ЭНМГ:  признаки  денервационных  измене-
ний, на поздних стадиях СПИ по афферент-
ным волокнам снижается.  Патоморфологи-
ческие изменения: дегенерация спинальных
ганглиев, задних корешков спинного мозга,
нейрогенная атрофия мышц [1].

Наследственная сенсорная и автономная
нейропатия  2 типа,  аутосомно-рецессивная
форма: ген не картирован. Дебют заболева-
ния в раннем детском возрасте. Характерно
нарушение  всех  видов  чувствительности,
трофические  язвы  стоп  и  ампутации
пальцев.  Течение  заболевания  медленно
прогрессирующее.  ЭНМГ:  снижение  СПИ
по афферентным волокнам. Отсутствие ми-
елинизированных волокон, снижение числа
немиелинизированных волокон в биоптатах
периферических нервов [1].

Синдром  семейной  дизавтономии
(синдром  Райли – Дея,  наследственная
сенсорная  и  вегетативная  нейропатия
3 типа) наследуется по аутосомно-рецессив-
ному  типу.  Дебют  заболевания  в  первые
годы жизни с бульбарных нарушений (соса-
ния,  глотания),  гиперсаливации при отсут-
ствии  слезотечения,  приступов  рвоты,  по-
вышения артериального давления, темпера-
туры,  потоотделения,  нарушения  чувстви-
тельности в виде снижения порога болевого
восприятия. Характерна патология зритель-
ного анализатора. ЭНМГ: снижение СПИ по



двигательным и чувствительным волокнам.
Течение прогрессирующее [1].

Врожденная  сенсорная  нейропатия  с
ангидрозом  (синдром  семейной  ди-
завтономии  2 типа)  наследуется  по
аутосомно-рецессивному типу. Дебют забо-
левания с  рождения.  Характерны периоди-
ческие  эпизоды  повышения  температуры,
ангидроз,  нарушение болевой чувствитель-
ности, трофические язвы. На ЭНМГ: сниже-
ние  СПИ  по  афферентным  волокнам.  В
биоптатах  периферических  нервов:  изби-
рательная  утрата  тонких  немиелинизиро-
ванных волокон. Течение прогрессирующее
[1].

Заключение.  Ввиду  достаточно  высокой
распространенности  отдельных  форм  на-
следственной  нейропатии  и  их  поздней
диагностики  в  повседневной  неврологиче-
ской  практике  необходимо  повышение  на-
стороженности практикующих неврологов с
целью  раннего  выявления  заболевания,
когда  терапия  и  реабилитационные  ме-
роприятия наиболее эффективны.  Это поз-
волит  замедлить  темпы  прогрессирования
наследственных  нейропатий  и  улучшить
социально-бытовую адаптацию пациентов.
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