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СЕМЕЙНЫЙ КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
СОЧЕТАНИЯ ДВУХ МЕНДЕЛИРУЮЩИХ 
ЗАБОЛЕВАНИЙ: СПИНОЦЕРЕБЕЛЛЯРНОЙ 
АТАКСИИ I ТИПА
И ГИПОФОСФАТЕМИЧЕСКОГО РАХИТА

Сочетание двух генетических синдромов у одного пациента – достаточно редкая ситуация. В статье представлено описание клиниче-
ского случая сочетания редкого сочетания двух менделирующих заболеваний: спиноцеребеллярной атаксии I типа (СЦА1) и гипофосфа-
темического рахита в одной якутской семье, что, учитывая низкую частоту встречаемости обоих заболеваний, представляет научный и 
практический интерес. В работе обсуждается клиническое наблюдение, осмотренных членов семьи в 2012 и 2025 гг. Клинический пример 
актуален также для врачей практического звена. Необходима разработка алгоритмов мониторинга осложнений СЦА1 и фосфатдиабета, 
поиска патогенетической терапии. 
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The combination of two genetic syndromes in a single patient is a rare occurrence. This article describes a clinical case of a rare combination 
of two Mendelian diseases: spinocerebellar ataxia type I (SCA 1) and hypophosphatemic rickets in a single Yakut family. Given the low incidence 
of both diseases, this finding is of scientific and practical interest. The paper discusses a clinical observation of family members examined in 2012 
and 2025. This clinical example is also relevant for practicing physicians. It is necessary to develop algorithms for monitoring complications of 
spinocerebellar ataxia and phosphate diabetes and to identify pathogenetic therapy.
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Введение. Спиноцеребеллярная 
атаксия I типа (СЦА1) – гетерогенное 
нейродегенеративное заболевание с 
аутосомно-доминантным типом на-
следования, характеризуется прогрес-
сирующей мозжечковой атаксией, ди-
зартрией и постепенным ухудшением 
бульбарных функций [5].  На ранних 
стадиях заболевания у пациентов мо-
гут наблюдаться нарушения походки, 
невнятная речь, проблемы с равнове-
сием, оживленные глубокие сухожиль-
ные рефлексы, гиперметрические 
саккады, нистагм и легкая дисфагия. 
К более поздним симптомам отно-
сятся замедление скорости саккад, 
развитие паралича взора вверх, дис-
метрия, дисдиадохокинезия и гипото-
ния. На поздних стадиях наблюдаются 

атрофия мышц, снижение глубоких 
сухожильных рефлексов, потеря про-
приоцепции, когнитивные нарушения 
(например, лобная дисфункция, ухуд-
шение вербальной памяти), хорея, 
дистония и бульбарная дисфункция 
[3, 7]. Заболевание обычно проявля-
ется в возрасте от 30 до 40 лет, хотя 
сообщалось и о случаях в детском 
возрасте и у пожилых людей. У паци-
ентов, у которых заболевание прояви-
лось после 60 лет, может наблюдаться 
чисто мозжечковый фенотип. Интер-
вал от начала заболевания до смерти 
варьируется от 10 до 30 лет; у паци-
ентов с ювенильным началом забо-
левания наблюдается более быстрое 
прогрессирование и более тяжелое 
течение болезни. Часто встречается 
аксональная сенсорная нейропатия, 
выявляемая при электрофизиологиче-
ском тестировании; при визуализации 
головного мозга обычно наблюдается 
атрофия мозжечка и ствола головного 
мозга [3, 8].

Гипофосфатемический рахит (фос-
фат диабет) – наследственная тубуло-
патия с дефектом реабсорбции фос-
фатов в проксимальных канальцах и 
высокая резистентность к обычным 
дозам витамина D, следствием чего 

является гиперфосфатурия, гипофос-
фатемия, клиника рахита [6]. Актуаль-
ность изучения фосфатдиабета связа-
на со множеством нерешенных про-
блем у пациентов, страдающих данной 
патологией. Открытыми остаются во-
просы диагностики, медикаментозной 
терапии, диспансерного наблюдения и 
реабилитации пациентов при осложне-
ниях [2]. Несвоевременная диагности-
ка гипофосфатемического рахита свя-
зана с большим сходством клиники с 
другими генетически детерминирован-
ными метаболическими нарушениями 
и заболеваниями минерально-костно-
го обмена [1]. Небольшое количество 
публикаций с клиническими примера-
ми фосфатдиабета за последние годы 
также приводит к позднему выявлению 
данной патологии в клинической прак-
тике [4].

Материалы и методы исследо-
вания. Была исследована семья В., 
принадлежащая к якутской этнической 
группе, проживающая в сельской мест-
ности, в которой были обнаружены 
увеличения числа тринуклеотидных 
(CAG) повторов до 42 в одном из ал-
лелей локуса 6р21.3 в гене атаксин-1 
(ATXN1) и делеция экзона 15 гена 
PHEX.
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Методы исследования:
Молекулярно-генетическое иссле-

дование для определения мутаций в 
генах ATXN1 и PHEX;

1.	 Монреальская шкала оценки 
когнитивных функций (МоСА); 

2.	 Госпитальная шкала тревоги 
и депрессии (HADS);

3.	 Шкала оценки риска падений 
Морса;

4.	 Модель риска падения Хен-
дрика II;

5.	 Шкала оценки и определения 
степени атаксии (SARA);

6.	 Магнитно-резонансная томо-
графия; 

7.	 Спирография;
8.	 Рентгенография;
9.	 Биохимические методы ис-

следования.
Клиническое наблюдение. Паци-

ентка В., 43 лет, поступила в невро-
логическое отделение Центра нейро-
дегенеративных заболеваний (ЦНДЗ) 
Якутского научного центра комплекс-
ных медицинских проблем (ЯНЦ КМП) 
в 2025 г. Жалобы при поступлении: 
шаткость и неустойчивость при ходь-
бе, ухудшение почерка, нечеткость 
речи, редкие поперхивания твердой и 
жидкой пищей, скованность, слабость 
в ногах, резко становятся «ватными», 
общую слабость, повышенную утом-
ляемость, периодический жидкий стул.  

Анамнез жизни и заболевания: 
пациентка В. родилась 3-м ребенком 
из 4-х детей. Больная была выявлена 
автором в 2012 г. в составе выездной 
бригады в Ленский район, с. Толон. 
При осмотре выявлен низкий рост – 
127 см, варусная деформация диафи-
зов бедренных костей (больше слева), 
укорочение нижних конечностей. С 
момента самостоятельной ходьбы в 
детстве возникли деформации ног, не-
однократно проводилось оперативное 
лечение с 1987 по 2004 гг. С диагнозом 
«хондродисплазия», установлена ин-
валидность с детства. 

У пациентки двое сыновей, у обоих 
низкий рост, рахитоподобные измене-
ния скелета, деформации коленных и 
голеностопных суставов, варусные де-
формации нижних конечностей.  

По направлению Медико-генети-
ческого центра ГАУ РС (Я) «РБ №1 – 
Национальный центр медицины им. 
М.Е.  Николаева» в 2015 г. впервые 
была госпитализирована в ФГБУ 
«НМИЦ эндокринологии» Минздрава 
России в г. Москве, где был установ-
лен диагноз: Е83.3 Х-сцепленный до-
минантный гипофосфатемический 
рахит. Делеция экзона 15 гена PHEX. 
О-образная деформация нижних ко-

нечностей (состояние после много-
кратных оперативных коррекций). 
Артроз левого и правого коленных су-
ставов. Соматическая низкорослость. 
Вторичный гиперпаратиреоз. Сниже-
ние МПК. Дефицит витамина D. 

Диагноз фосфат-диабета подтверж-
ден у обоих сыновей молекулярно-ге-
нетическим методом исследования, 
также как у матери и ее сибсов обна-
ружена гетерозиготная мутация – де-
леция экзона 15 гена РНЕХ.

В 2012 г. у пациентки В. в молеку-
лярно-генетической лаборатории Ме-
дико-генетического центра Республи-
канской больницы №1 был проведен 
анализ ДНК, выявлено увеличение 
числа тринуклеотидных (CAG) повто-
ров до 42 в одном из аллелей локуса 
6р21.3 в гене атаксин-1 (ATXN1), сим-
птомов СЦА1 в момент исследования 
не было.

Наследственный анамнез по гипо-
фосфатемическому рахиту и СЦА1. 
На рис. 1 представлена родословная 
по обоим заболеваниям пациентки В. 
Наследственность по фосфатдиабету 
отягощена со стороны матери. Пробанд 
родилась 3 ребенком из 4 детей. Все 
четверо страдают наследственной па-

тологией. При генеалогическом иссле-
довании пробанда, выявлено, что из 
4-х сибсов, страдают указанными дву-
мя наследственными заболеваниями 
трое: пробанд и двое братьев (рис. 2).
При этом, у старшей сестры установ-
лена только СЦА I типа, гетерозигот-
ной мутации – делеции экзона 15 гена 
РНЕХ не обнаружено. У остальных 3-х 
детей обнаружены параллельно две 
мутации в генах, вызывающих гипо-
фосфатемический рахит и СЦА1.   

Семейная отягощенность по СЦА1 
выявлена по отцовской линии. У отца, 
в возрасте 42 лет, отмечалась шат-
кость при ходьбе, нарушение речи, по-
следние 5 лет был прикован к постели, 
т. к. не мог ходить из-за шаткости, умер 
в 67 лет от аспирационной пневмонии. 
Со слов дочери, отцу было проведено 
молекулярно-генетическое тестирова-
ние, была обнаружена мутация в гене 
ATXN1 с количеством повторов 32/48. 
У отца была больна мать, умерла в 55 
лет, длительность заболевания 15 лет, 
ходила с поддержкой из-за шаткости. 
Отец был старшим ребенком в семье, 
из 8-ми сибсов которого, в настоящее 
время 2-е сибсов страдают СЦА1, а 4 
умерли от данной патологии.

Рис. 1. Родословная пробанда В.

Рис. 2. Рентгеноргамма сибса пробанда В.
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При осмотре и оценке невроло-
гического статуса выявлено следую-
щее: низкий рост – 120 см, с варусной 
деформацией нижних конечностей, 
укорочение правой нижней конечно-
сти на 1,5-2,0 см, вес 40 кг (рис. 3). Со-
знание ясное, ориентация в простран-
стве и во времени, в собственной 
личности не нарушена. ЧН: обоняние 
не нарушено, зрачки D=S, фотореак-
ция живая, ограничения полей зрения 
контрольно-сравнительным способом 
не выявлено, двоение не беспокоит. 
Движения глазных яблок в полном 
объеме. Конвергенция недостаточная. 
Тригеминальные точки при пальпации 
безболезненны, чувствительность на 
лице не нарушена. Асимметрия но-
согубных складок легкая, сглажена 
слева. Язык легкая девиация вправо, 
uvula подвижная, вправо. Речь слегка 
изменена по типу мозжечковой ди-
зартрии. Дисфагия легкая жидкой и 
твердой пищей. Глоточный рефлекс 
чуть снижен. Шепотную речь различа-
ет, слева и справа на расстоянии 6 м.
Функции грудинно-ключично-сосце-
видной и трапециевидной мышц не 
нарушены. Двигательная сфера: по-
ходка с широко расставленными нога-
ми по типу мозжечковой атаксии с по-
мощью двух опорных тросточек. Мы-
шечный тонус: D=S, в руках повышен. 
Контрактура конечностях: в области 
тазобедренных суставов с обеих сто-
рон, при горизонтальном положении, 
в области коленных суставов согнуты, 
ограничены в движении. Сила мышц в 
конечностях: в руках проксимально до 
5,0 б, равные, дистально до 5,0 б, рав-
ные, в ногах проксимально 4,0 б рав-
ные, дистально 4,0 б. Сухожильные 
рефлексы с верхних и нижних конеч-
ностей: D=S, высокие, с расширением 
рефлексогенных зон. Патологические 

стопные знаки (-) с двух сторон. В позе 
Ромберга умеренная шаткость, усили-
вающаяся при закрывании глаз. Паль-
ценосовую пробы выполняет с атакси-
ей с двух сторон, пяточно-коленные 
пробы не может выполнить из-за де-
формации нижних конечностей. На-
рушение глубокой чувствительности в 
пальцах ног и рук нет. Нарушение по-
верхностной чувствительности объек-
тивно не выявлено. Тазовые функции: 
не нарушены. 

Результаты и обсуждение. Мон-
реальская шкала оценки когнитивных 
функций (МоСА) – 30,0 б (соответствует 
норме). Госпитальная шкала тревоги и 
депрессии (HADS): Тревога – 4,0 б (со-
ответствует норме), депрессия – 5,0 б
(соответствует норме). 

Шкала оценки риска падений Мор-
са – 80,0 б, что говорит о высоком ри-
ске падений. Модель риска падения 
Хендрика II – 5,0 б, также выявляет 
высокий риск падения. Шкала оценки 
и определения степени атаксии Scale 
for the Assessment and Rating of Ataxia 
(SARA) – 16,0 б (максимум 40,0 б).

Заключение магнитно-резонансной 
томографии (МРТ) головного мозга: 
признаки легкой атрофии мозжечка и 
ствола головного мозга (рис. 4). 

Игольчатая электронейромиогра-
фия, заключение: при проведении 
игольчатой ЭМГ – m. лев., Vastus 
lateralis, Femoralis, l2 L3 L4 – спонтан-
ная активность не выявлена; интерфе-
ренционная ЭМГ – турно-амплитудное 
облако растянуто по горизонтали, от-
мечается повышение средней часто-
ты ПДЕ до 600/с; исследование ПДЕ 
– выявлена IIIа ЭМГ стадия (промежу-
точный тип). В клиническом аспекте 
данных за первично-мышечное, пер-
вично-нейрональное нарушения не 
выявлено.

Рис. 3. Пациентка В. Типичные изменения 
скелета и нижних конечностей при гипофос-
фатемическом рахите

Рис. 4. МРТ-картина изолированной атрофии мозжечка
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Спирография, заключение: умерен-
ное снижение ЖЕЛ. Умеренное нару-
шение ВФЛ по рестриктивному типу.

По анализам крови у пациентки 
тромбоцитопения, при поступлении – 
11 *10 10 9/л, к выписке поднялось до 
74 *10 10 9/л; паратгормон – 27,2 пг/мл. 
Гормоны щитовидной железы: ТТГ-
020, Т4св-8,41, Т3св-3,12, антитела к 
ТПО-34,6 МЕ/мл. 

В статье описывается ранее не 
описанный клинический случай, где 
совмещены два наследственных за-
болевания, которые передались ауто-
сомно-доминантным путем от родите-
лей, где мать страдала гипофосфате-
мическим рахитом, а отец СЦА1. В ре-
зультате, в браке были рождены дети, 
страдающие обеими нозологиями од-
новременно. У всех сибсов пациентки 
симптомы гипофосфатемического ра-
хита стали проявляться в детстве, все 
были признаны инвалидами с детства. 
Симптомы же СЦА1 стали беспокоить 
в возрасте 39-40 лет. 

В результате анализа молекулярно-
генетических методов исследования 
выявлены: гетерозиготная мутация 
– делеция экзона 15 ДНК гена РНЕХ 
и патологическая экспансия в гене 
ATXN1 – 40 CAG повторов как у паци-
ентки В., так и у ее сибсов. 

Симптомы СЦА1 появились у па-
циентки в 40 лет в 2021 г.: шаткость 
при ходьбе и нечеткость речи. Из-за 
шаткости и ограничения движений в 
ногах не может самостоятельно спу-
ститься по лестнице, передвигает-
ся на малые расстояния. Отмечает 
ухудшение состояния за последний 
год, на большие расстояния передви-
гается на коляске.

Дебют СЦА1 у старшего брата и 
старшей сестры также проявился в 
40 лет. У братьев выявлена мутация в 
гене ATXN1 с патологической экспан-
сией 40 CAG повторов. 

При этом, у старшей сестры обнару-
жено увеличение CAG повторов 29/42 
в гене ATXN1, но не выявлено мута-
ции гетерозиготной мутации – делеции 
экзона 15 гена РНЕХ и нет признаков 
хондродисплазии. В то же время, она 
состоит на учете у ревматолога с диа-
гнозом: Ревматоидный артрит, серопо-
зитивный, АЦЦП (?), поздняя стадия, 
низкая активность DAS28срб-2,72, 
эрозивный артрит, рентгенологическая 
стадия III, ФК 1. Частичное анкилози-
рование обоих лучезапястных суста-
вов. Вторичный гонартрит II-III.

Таким образом, учитывая семейный 

анамнез, данные молекулярно-гене-
тического исследования на СЦА1 и 
гипофосфатемический рахит, данные 
неврологического статуса и клиниче-
ского исследования был установлен 
заключительный клинический диагноз, 
основной: G11.2 – Поздняя мозжечко-
вая атаксия: СЦА1, аутосомно-доми-
нантный тип наследования (мутация 
в гене ATXN1, повышение CAG по-
второв 29/42), с мозжечково-пирамид-
ным, легким бульбарным синдромом, 
умеренное прогредиентное течение; 
сопутствующий: E83.3 – Наруше-
ния обмена фосфора и фосфатаз: 
Х-сцепленный доминантный гипофос-
фатемический рахит. Делеция экзона 
15 гена PHEX. О-образная деформа-
ция нижних конечностей (состояние 
после многократных оперативных 
коррекций). Артроз левого и право-
го коленных суставов. Соматическая 
низкорослость. Вторичный гиперпара-
тиреоз. Снижение МПК. Дефицит вита-
мина D. Варусная деформация нижних 
конечностей (состояние после много-
кратных оперативных коррекций). Ар-
троз левого и правого коленных су-
ставов. Двояковогнутая деформация 
тел Th5 (1 ст), Тh6 (2 ст.), Тh7 (2 ст.), 
Th8 (2 ст.), Th9 (2 ст.), Th1O (1 ст.), L1 
(1 ст.), L2 (1 ст.), L3 (2 ст.), L4 (2 ст.), 
L5 (3 ст.) позвонков. Синдром ДППГ. 
Левосторонний узловой зоб, эутиреоз. 
D69.5 – Вторичная тромбоцитопения 
смешанного генеза на фоне вторично-
го иммунодефицита тяжелой степени. 
H52.2 – Астигматизм: Простой миопи-
ческий астигматизм ОИ. 

Заключение. Представлен семей-
ный случай впервые описанного со-
четания двух генетических синдромов. 
В данном клиническом описании эта 
наследственная патология являлась 
очень сложной задачей на этапе диа-
гностики в практике врача-невролога, 
поскольку редкое сочетание двух на-
следственных заболеваний, и то, что 
симптомы гипофосфатемического 
рахита могут перекрывать симптомы 
атаксии, что может затруднить своев-
ременную диагностику заболеваний. 
Данный семейный случай должен на-
сторожить медицинскую обществен-
ность и органы здравоохранения не 
только Ленского района, но и в целом, 
Республики Саха (Якутия), а также 
направить усилия медицинской орга-
низации на просветительскую работу 
среди населения в области наслед-
ственных заболеваний с учетом биоэ-
тических вопросов, которые непремен-

но возникнут при обсуждении данного 
направления медицины.
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