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благоприятным и получены удовлетво-
рительные результаты. У больных со 
средними показателями ОПК (12) на-
блюдали как положительные (7), так и 
отрицательные результаты ПКШ (5).

Зависимость отдаленных результа-
тов ПКШ от исходного воротного крово-
тока оценили у 41 больного (табл. 5).

У всех больных с низким кровотоком 
(4) отмечены неудовлетворительные 
результаты операции. Из 13 больных 
со средними показателями кровотока 
по воротной вене удовлетворительные 
результаты были получены у 8. Из 24 
больных с кровотоком 1000 мл/мин и 
выше благополучный исход ПКШ имел 
место у 17. Основной причиной неудо-
влетворительных результатов в отда-
ленном периоде была энцефалопатия 

различной степени выраженности, ко-
торая обусловлена развитием тоталь-
ного шунтирования и полным прекра-
щением воротного кровотока.

Как показал анализ, в отдаленном 
периоде благополучное течение от-
метили у 21 (61,0%) больного, преиму-
щественно при парциальном шунти-
ровании, и лишь у 4 – при тотальном). 
Неудовлетворительные результаты 
операции получены у 16 больных, в 
основном при тотальном ПКШ (75%), 
у 4 наблюдали неблагоприятный исход 
после парциального шунтирования, 
что, на наш взгляд, было обуслов-
лено исходной высокой активностью 
патологического процесса в печени, 
доказанной при морфологическом ис-
следовании.

Таким образом, анализ результатов 
ближайшего и отдаленного послеопе-
рационного периода показал, что низ-
кие исходные параметры воротного 
кровотока являются крайне неблаго-
приятным прогностическим признаком 
при выполнении ПКШ. Чем ниже по-
казатели дооперационного воротного 
кровотока, тем больше вероятность 
получить полное прекращение кро-
вотока по воротной вене, следствием 
чего является тотальное шунтирова-
ние, которое в наших наблюдениях 
дало большой процент неудовлетво-
рительных результатов и высокую ле-
тальность. Парциальное шунтирова-
ние у большинства больных позволяет 
избежать развития осложнений и реже 
оказывает отрицательное влияние на 
функцию печени. Низкие доопераци-

онные показатели кровотока по соб-
ственной печеночной артерии и ОПК 
также значительно повышают риск 
развития тотального шунтирования, 
которое в большинстве наблюдений 
приводит к печеночной недостаточно-
сти и энцефалопатии в послеопераци-
онном периоде.
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Таблица 5
Характеристика отдаленных 

результатов ПКШ у больных ЦП
в зависимости от исходных показателей 

кровотока по воротной вене

Груп-
па

Кол-
во 

боль-
ных

Изуче-
ны в 
отда-

ленном 
периоде

Результаты ПКШ
Удовле-
твори- 
тель-
ные

Неудо-
влетво-
ритель-

ные
1 7 4 - 4/0
2 16 13 2/6 4/1
3 26 24 2/15 4/3

Всего 49 41 4/21 12/4
Примечание. В числителе указано количе-
ство больных с тотальным ПКШ, в знаме-
нателе – с парциальным.
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Актуальность. Наследственные 
спиноцеребеллярные дегенерации 

являются быстро прогрессирующим 
дегенеративным заболеванием с 
аутосомно-доминантным типом насле-
дования, поражающим прежде всего 
координацию движений, вследствие 
чего больные оказываются прикованы 
к постели [1]. Наиболее распростра-

ненной во всем мире является спи-
ноцеребеллярная атаксия 1-го типа 
(СЦА1) [2]. Частота встречаемости 
СЦА1 колеблется от 1 до 10 на 100 
тыс. населения, однако в  отдельных 
регионах наблюдается их высокое на-
копление. В России таким  регионом 
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Проведено клинико-генеалогическое обследование семьи с 5 больными сибсами, где оба родителя страдали спиноцеребеллярной 
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Clinical-genealogical observation of a family with five sick siblings where both parents suffered from spinocerebellar ataxia type 1 was carried 
out. In all five children (siblings) on the results of genetic testing a mutation in SCA1 gene on chromosome 6p was revealed. The result of the 
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является Якутия [3], где заболевание 
СЦА1 среди популяции якутов (382,3 
тыс. чел.), проживавших в течение 
длительного времени в условиях гео-
графической и относительной этниче-
ской изолированности, достигло высо-
кого уровня накопления – 38,6 на 100 
тыс. населения [4]. В свою очередь, в 
Якутии имеется три региона наиболь-
шего накопления заболевания: се-
верный – бассейн нижнего течения р. 
Индигирка, центральный – территории 
Лено-Алданского междуречья, и юго-
западный – бассейн верхних течений 
рек Вилюй и Лена [4].  По типу генети-
ческого дефекта заболевание относит-
ся к классу мутаций – экспансии неста-
бильных тандемных тринуклеотидных 
повторов. Клиническая реализация 
данного вида мутаций в онтогенезе  
в определенной степени зависит от 
степени экспансии тринуклеотидных 
CAG-повторов. Феногенотипическая 
связь в заболеваниях, вызванных не-
стабильными тринуклеотидными CAG-
повторами, несомненно, в определен-
ной степени определяется остальным 
генотипом, характерным как для от-
дельного индивида, так и для отдель-
но взятой популяции в целом. Откры-
тие данного класса мутаций в генах 
позволило создать молекулярную базу 
для понимания меж- и внутрисемейно-
го клинического полиморфизма, таких 
известных клинико-генетических фе-
номенов, как антиципация, имприн-
тинг, «парадокс Шермана». Исследо-
вания в различных географических 
зонах и этнических группах выявляют  
наличие разнообразия в структуре на-
следственных мозжечковых атаксий по 
генетическим типам [2–5].  

В клинической практике крайне ред-
ко встречается гомозиготное носитель-
ство мутантного гена.  В литературе 
описано всего несколько случаев. Как 
правило, возраст больного к времени 
манифестации признаков заболева-
ния в случаях наличия гомозиготного 
состояния патологического гена соот-
ветствовал размеру более длинного 
аллеля.  

Методы и материалы. Нами ис-
следованы клинические проявления у 
двух представителей семьи, отягощен-
ной по СЦА1 (рис.1). Количественный 
анализ мутированного гена CЦA1 про-
водился в лаборатории клинической 
нейрогенетики Национального инсти-
тута нервных болезней Национальных 
институтов здоровья (NIH/NINDS) США 
методом GeneScan.

Клиническое наблюдение больной 
М. 1970 г.р. Осмотрена нами в возрасте 
41 года. Родилась третьим ребенком в 

семье, вышла замуж в 21 год и родила 
дочь. Из анамнеза заболевания: Пер-
вые признаки болезни проявились в 
возрасте 30 лет, когда начала отмечать 
шаткость при ходьбе, боли и слабость 
в ногах, изменился почерк и при утом-
лении появлялась невнятность речи. В 
2001 г. был лабораторно подтвержден 
диагноз СЦА1. В 2003 г. к клинике при-
соединились насильственный поворот 
головы, боли в шейном отделе, рвота и 
затруднение глотания. С 2009 г. прико-
вана к постели из-за перелома бедрен-
ной кости. Неврологический статус 
после 11 лет от начала заболевания: 
Общее состояние средней степени 
тяжести, по заболеванию тяжелое. По-
ложение вынужденное. Форма черепа 
обычная, рубцов, дефектов в области 
головы нет.  Сознание ясное. Ори-
ентируется в собственной личности, 
времени и пространстве правильно. 
Память и внимание несколько сниже-
ны. Речь  дизартричная, с элементами 
скандированная. Запахи различает 
плохо. Зрение снижено OU. Прямая и 
содружественная реакция зрачков со-
хранена. Реакция 
на аккомодацию 
сохранена. Дви-
жение глазных 
яблок ограничено 
вверх и вправо, 
не конвергиру-
ет. Нистагма нет. 
Чувствительность 
лица сохранена. 
Роговичный реф-
лекс сохранен с 2 
сторон. Менее чет-
ко выражена носо-
губная складка 

справа. Слух сохранен. Подвижность 
мягкого неба снижена. Голос охри-
плый с придыханием. Повороты го-
ловы ограничены влево, назад, впе-
ред. Грудино-ключично-сосцевидная 
мышца немного атрофирована, сила 
снижена S>D. Сила трапециевидной 
мышцы снижена. Атрофии и фасци-
куляции языка не выявлены. Астазия. 
Абазия. Пальценосовая проба с ин-
тенционным дрожанием с 2 сторон. 
Пяточно-коленная проба с интенцион-
ным дрожанием и мимопопаданием с 
2 сторон.  Мышечный тонус в конеч-
ностях низкий. Мышцы конечностей 
атрофированы (рис.2). Мышечная 
сила снижена в конечностях, в руках – 
3 балла D=S, в ногах – 2 балла D=S. 
Пассивные движения в левой ноге 
ограничены, болезненны, контрактура 
коленного сустава слева.  Вибраци-
онное и суставно-мышечное чувство 
сохранено. Температурная, поверх-
ностная болевая и тактильная чув-
ствительность сохранены. Сухожиль-
ные рефлексы с рук и ног оживлены. 
Ахилловы рефлексы низкие. Рефлекс 
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Рис.1.  Генеалогическое древо семьи С

Рис.2. Больная М. Атрофия мышц конечностей
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Бабинского – отрицательный. Лобных 
знаков нет. Кистевой Россолимо D=S. 
Менингеальных знаков нет. V клиниче-
ская стадия заболевания.     

Клиническое наблюдение больной 
Сл. 1975 г.р. Осмотрена нами в воз-
расте 35 лет. Пятый ребенок в семье, 
не замужем, детей нет. Из анамнеза 
заболевания: считает себя больной с 
31 года, когда начала отмечать нару-
шение координации, неустойчивость 
при ходьбе, пошатывание, падения 
при передвижении, изменение голоса. 
Связывает с перенесенной ЧМТ в 2004 
г. В 2007г диагноз СЦА1 подтвержден 
лабораторно в МГК НЦМ. Неврологи-
ческий статус после 4 лет от начала 
заболевания: Общее состояние отно-
сительно удовлетворительное, по за-
болеванию средней степени тяжести. 
Форма черепа обычная, рубцов, де-
фектов в области головы нет.  Созна-
ние ясное. Ориентируется в собствен-
ной личности, времени и пространстве 
правильно. Память и внимание не-
сколько снижены. Речь дизартричная. 
Запахи различает. Зрение сохранено 
OU. Прямая и содружественная реак-
ция зрачков сохранена. Реакция на ак-
комодацию сохранена. Слабость кон-
вергенции. Расходящийся страбизм 
за счет OD. Движение глазных яблок 
ограничено вверх и влево. Нистагма 
нет. Чувствительность лица сохране-
на. Роговичный рефлекс сохранен с 2 
сторон. Лицо симметричное. Слух со-
хранен. Мягкое небо подвижно. Голос 
охриплый. Сила грудино-ключично-
сосцевидной мышцы сохранена с 2 
сторон. Сила трапециевидной мышцы 
сохранена. Атрофии и фасцикуляции 
языка нет. Пальценосовая проба с ин-
тенционным дрожанием и мимопопа-
данием с 2 сторон. Пяточно-коленная 
проба с интенционным дрожанием и 
мимопопаданием с 2 сторон. В позе 
Ромберга не устойчива, падает назад. 
Мышечный тонус в конечностях сохра-
нен. Атрофия мышц конечностей вы-
ражена дистально (рис.3).  Мышечная 
сила  в конечностях: в руках – 5 баллов 
D=S, в ногах – 4 балла D=S. Активные 
и пассивные движения в конечностях 
сохранены. Вибрационное и суставно-
мышечное чувство сохранено. Темпе-
ратурная, поверхностная болевая и 
тактильная чувствительность сохра-

нены. Сухожильные рефлексы с рук и 
ног оживлены. Спонтанный рефлекс 
Бабинского с 2 сторон (рис.4). Лобных 
знаков нет. Патологические рефлексы 
не вызываются.  III клиническая стадия 
заболевания.

Заключение. В данной семье ока-
зались больны все сибсы, при этом 
двое из них имели гомозиготное но-
сительство патологического гена, что 
косвенно указывает на длительное 
распространение в генофонде. Воз-
раст манифестации признаков забо-
левания у обследованных больных 
соответствует количеству CAG повто-
ров в мутированных аллелях. Установ-
ленные в результате неврологического 
исследования клинической выражен-
ности заболевания дали возможность 
судить об основных неврологических 
признаках поражения, длительности 
течения и степени прогрессирования 
патологического процесса у больных к 
моменту обследования.  
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