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Введение. Спиноцеребеллярные 
атаксии с аутосомно-доминантным ти-
пом наследования (АД СЦА) являются 
гетерогенной группой наследственных 
прогрессирующих нейродегенератив-
ных заболеваний, характеризующих-
ся прогрессирующей мозжечковой 
атаксией, дизартрией и рядом других 
вариабельных неврологических сим-
птомов: пирамидными или экстрапи-
рамидными симптомами, офтальмо-

плегией, когнитивной дисфункцией и 
периферической невропатией. В на-
стоящее время идентифицировано 
более 40 аутосомно-доминантных спи-
ноцеребеллярных атаксий. АД СЦА от-
носятся к заболеваниям с поздним на-
чалом, обычно после 30-40 лет, реже 
в детском или в пожилом возрасте [1, 
2]. Исходя из того, что данные заболе-
вания являются инвалидизирующими 
и касаются в основном лиц трудоспо-
собного возраста, проблема исследо-
ваний АД СЦА важна в системе здра-
воохранения и социальной помощи 
[1]. Наиболее распространены 6 типов 
прогрессирующих АД СЦА (1-й - 3-й, 
6-й, 7-й, 17-й) и дентаторубро-палли-
долюисова атрофия (ДРПЛА). В Рос-
сийской Федерации высокая распро-
страненность у спиноцеребеллярной 
атаксии 1-го типа (СЦА1) [4].

По данным литературных исследо-
ваний, основные нейродегенератив-
ные синдромы, сопровождающиеся 
мышечной дистонией, с аутосомно-
доминантным типом наследования – 
это  СЦА 3-го типа (болезнь Mачадо–
Джозефа), дентаторубро-паллидолю-
исова атрофия, болезнь Гентингтона 
[1, 4, 7, 8].

Болезнь Мачадо-Джозефа в совре-
менной классификации характеризует-
ся как СЦА3.  Ген, вызывающий это за-
болевание, расположен на 14-й хромо-
соме в локусе 14q24.3-q32. Основным 
клиническим признаком СЦА3 явля-
ется прогрессирующая атаксия из-за 
дисфункции мозжечка и ствола голов-
ного мозга. Атаксия, однако, никогда 
не возникает изолированно. Многочис-
ленные другие клинические проблемы 
отражают прогрессирующую дисфунк-

СПИНОЦЕРЕБЕЛЛЯРНАЯ АТАКСИЯ 1-ГО 
ТИПА С ЦЕРВИКАЛЬНОЙ ДИСТОНИЕЙ:
КЛИНИЧЕСКИЙ ПОЛИМОРФИЗМ
ИЛИ СОЧЕТАНИЕ ДВУХ ЗАБОЛЕВАНИЙ?

Аутосомно-доминантные спиноцеребеллярные атаксии (АД СЦА) могут проявляться большим разнообразием немозжечковых сим-
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цию ствола головного мозга, глазодви-
гательной системы, пирамидных и экс-
трапирамидных путей, нижних двига-
тельных нейронов и периферических 
нервов. Возраст начала заболевания 
широко варьируется; сообщалось о 
появлении симптомов у лиц в возрас-
те от 5 до 70 лет. Эта вариабельность 
зависит от количества патологических 
повторов, чем чаще, множественнее 
повторы, тем раньше появляются кли-
нические проявления. Дистония в ру-
ках часто является экстрапирамидным 
симптомом, реже встречается атетоз, 
паркинсонизм. Специфическим про-
явлением заболевания является на-
личие симптома "выпученных глаз", 
то есть развитие наружной офтальмо-
плегии, которая наблюдается у 30-50% 
пациентов. При постановке диагноза 
важен наследственный анамнез. ДНК-
диагностика помогает точно опреде-
лить заболевание [4, 8].

Дентаторубро-паллидолюисова 
атрофия является аутосомно-доми-
нантной спиноцеребеллярной атак-
сией, вызванной экспансией CAG-
повторов в гене ATN1, который рас-
положен на хромосоме 12p13 [2]. Па-
тологические повторы CAG достигают 
48 или более повторений, а также 
возраст начала и клинической тяжести 
заболевания коррелирует с длиной 
CAG–повтора. Симптоматика дента-
торубро-паллидолюисовой атрофии 
чрезвычайно полиморфна. Заболева-
ние может начинаться в возрасте от 
1-го до 6-го десятилетия жизни и про-
является в виде хорсоатетоза, атак-
сии, деменций, миоклоний, эпилепти-
ческих припадков, реже – дистонии [2, 
3]. Важную роль в диагностике играют 
анализ ДНК, методы нейровизуали-
зации, которые позволяют выявить 
атрофические изменения в покрышке 
головного мозга [4]. Стоит провести 
дифференциальную диагностику с бо-
лезнью Гентингтона, которая встреча-
ется при ювенильном варианте Вест-
фаля, наблюдаемом в 5-10% случаев. 
Ядро клиники - ригидность мышц, у 
подростков могут возникать дистония, 
миоклония, атетоз, судороги; гиперки-
незы в виде хореи могут отсутствовать 
или проявляться только в ороманди-
булярной мускулатуре. Характерно из-
менение поведения, снижение памяти, 
критики. Точный диагноз устанавлива-
ется после проведения молекулярно-
генетического исследования [4, 8].

В доступных литературных ис-
точниках мы не нашли клинических 
описаний СЦА 1-го типа в сочетании 
с цервикальной дистонией. Приве-
денные клинические случаи помогут 

врачам-неврологам в их практической 
деятельности при постановке диагно-
за в подобных случаях и разработке 
персонализированного подхода при их 
ведении. 

Материал и методы исследова-
ния. Работа выполнена в рамках НИР 
Якутского научного центра комплекс-
ных медицинских проблем «Эпиде-
миологические, медико-генетические 
аспекты и разработка методов транс-
ляционной и персонализированной 
медицины при нейродегенеративных 
заболеваниях в Республике Саха (Яку-
тия)». Материалом для исследования 
послужили пациенты, включенные в 
регистр СЦА 1-го типа (n=9) ЯНЦ КМП. 
У всех пациентов было получено пись-
менное информированное согласие на 
исследование. 

Тяжесть атаксии оценивали с помо-
щью шкалы оценки и рейтинга атаксии 
(SARA). 

Критерии включения в исследова-
ние:

1) возраст больных старше 18 лет;
2) подтвержденный у пациентов 

молекулярный диагноз с мутацией в   
гене ATXN1;

3) клиническая картина с симптома-
ми мозжечковой атаксии и мышечной 
дистонии;

4) добровольное информированное 
согласие для включения в исследова-
ние. 

Критерии исключения:
1) отсутствие молекулярного диа-

гноза с мутацией в гене ATXN1;
2) отсутствие в клинической карти-

не мозжечковой атаксии симптомов 
мышечной дистонии;  

3) возраст менее 18 лет;
4) отказ пациента от участия в на-

учном исследовании.
В работе использовались методы 

исследования:
1) клинический метод для выявле-

ния дебюта и течения атаксии,  присо-
единения симптомов мышечной дис-
тонии;

2) генеалогический метод для выяв-
ления типа наследования;

3) шкала оценки и рейтинга атаксии 
(SARA);

4) статистический метод исследо-
вания. Статистическая обработка про-
ведена с помощью пакета приклад-
ных программ IBM SPSS Statistics 27 
с применением стандартных методов 
вариационной статистики: вычислены 
медианы (Ме), квартили (Q1; Q3). 

Результаты и обсуждение. В табл. 
1 показаны медианы возраста дебюта 
заболевания и проявления его кли-
нических синдромов у исследуемых 
пациентов. Данные таблицы соответ-
ствуют показателям работ других на-
учных исследований по СЦА1 [1-3].

Все пациенты имели клинические 
проявления как мозжечкового синдро-

Клиническая характеристика обследованной группы пациентов
со спиноцеребеллярной атаксией 1-го типа

Показатель Медиана возраста M(Q1;Q3)
Возраст дебюта заболевания, лет 53(44;59)
Длительность заболевания, лет 14(9;19)
Возраст появления мозжечкового синдрома, лет 32(24;42)
Возраст появления дистонического синдрома, лет 45(32;52)
Шкала SARA, баллы 20(16;25)
Количество N повторов 30(27;30)
Количество патологических повторов 48(42;50)

Симптомы проявления мозжечкового и дистонического синдрома

Симптомы
мозжечкового синдрома

Количество
пациентов

N

Симптомы дистонии
у пациентов с мозжечковым

синдромом

Количество
пациентов

N

Атаксия конечностей
и туловища, медленные

саккады, скандированная 
речь, дизартрия, дисфагия

9

Латероколлис
Латероколлис

с корригирующим жестом
Латероколлис

с дистоническим тремором 
головы 

4
1

3

Таблица 1

Таблица 2
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ма, так и дистонического синдрома. 
При этом дистонический синдром про-
являлся только фокальной формой 
мышечной дистонии – цервикальной 
дистонией с латероколлисом. У одной 
пациентки он сопровождался корри-
гирующим жестом, у троих пациентов 
– дистоническим тремором головы 
(табл. 2).

Результаты генеалогического мето-
да исследования показывают проявле-
ния дистонического синдрома у роди-
телей и сибсов пациентов со СЦА 1-го 
типа (табл. 3).

Пациенты №6 и 7 являются сибсами. 
При этом у отца, который умер в воз-
расте 59 лет, не наблюдалось симпто-
мов цервикальной дистонии. Стоит от-
метить, что у пациентки №7 цервикаль-
ная дистония была диагностирована 
до симптомов атаксии. У родствен-
ников остальных пациентов наслед-
ственной формы СЦА 1 типа с дисто-
нией не наблюдалось. По генеалоги-
ческому наследованию мутация в гене 
ATXN1 была передана по материнской 
линии в 5 случаях, по отцовской - в 4. 
Больше было уроженцев Абыйского и 
Таттинского районов, географически 
расположенных на расстоянии 1800 
км друг от друга. Абыйский улус рас-
положен в тундровой Арктической 

зоне, а Таттинский - в Центральной 
зоне Республики Саха (Якутия). Боту-
линотерапия была проведена 3 паци-
ентам, с положительным эффектом в 
2 случаях. Остальным не проведена 
по тяжести состояния и несогласию 
пациентов на проведение процедуры.

Заключение. Таким образом, про-
веденное исследование показало, что 
при наследственной СЦА 1-го типа мо-
гут встречаться проявления мышечной 
дистонии в виде ее фокальной формы 
– цервикальной дистонии. Является 
ли это проявлением клинического по-
лиморфизма или это сочетание двух 
нейродегенеративных заболеваний, 
когда оливопонтоцеребеллярный ней-
родегенеративный процесс является 
пусковым механизмом для развития 
дальнейшей нейродегенерации в 
определенной области экстрапира-
мидной системы? Ответ на этот вопрос 
могут дать дальнейшие молекулярно-
генетические исследования, а именно 
полногеномное секвенирование. Учи-
тывая положительный эффект от при-
менения ботулинотерапии при церви-
кальной дистонии в практической ме-
дицине, данный метод лечения может 
стать перспективным при ведении па-
циентов со СЦА 1-го типа и улучшить 
качество их жизни.
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Проявления дистонического синдрома у родителя и сибсов с СЦА 1

Пациент Число больных 
сибсов в семье

Проявления
дистон.синдрома

у родителя и сибсов
Пол Тип 

наследования
Место рождения 

родителя/
место проживания

Число
повторов CAG Ботулинотерапия

1 0 Нет Ж АД по линии 
матери

Намский район/
Амгинский район 28/48 Нет 

2 0 Нет Ж АД по линии 
отца Абыйский р-н 30/52 Нет

3 3 Нет М АД по линии 
матери

Абыйский р-н/
г. Якутск 27/43 Да (с хорошим 

эффектом)

4 4 Нет Ж АД по линии 
матери

Усть-Алданский р-н/
Усть-Алданский р-н

Неизвестно,
т.к. результат 

утерян 
пациентом

Нет

5 0 Нет Ж АД по линии 
отца

Ленский район/
Намский район 25/42

Да
(с уменьшением 
дистонического 

тремора)

6 1 Да, у сестры
со СЦА 1 типа М АД по линии 

отца Таттинский район 30/53 Нет

7 1 Да, у брата
со СЦА 1 типа Ж АД по линии 

отца
Таттинский район/ 
Таттинский район 30/53 Нет

8 2 Нет Ж АД по линии 
матери

Таттинский район/ 
Таттинский район 29/40 Нет

8 0 Нет Ж АД по линии 
матери

Абыйский район/
г. Якутск 28/43

Да
(без значимого 

эффекта)

Таблица 3



2’ 2024 105

Likhachev S.A., Charnukha T.N. Republican 
Research Center of Neurology and Neurosur-
gery, Minsk Dystonical syndromes: contemporary 
clinical and genetic characteristic. Medical news. 
No.1. 2012 P. 24-32. 

5. Распространённость спиноцеребелляр-
ной атаксии 1 типа в Якутии: современное со-
стояние / Фёдоров А.И. [и др.] // Медицинская 
генетика. 2020. №7. С.29-30

Prevalence of spinocerebellar ataxia type 1 in 
Yakutia: current state / Fedorov A.I.1,. [and oth-
ers] // Medical genetics. 2020. No.7. P.29-30.

6. Paulson H. Machado-Joseph disease/spi-
nocerebellar ataxia type 3// Handb Clin Neurol. 
2012;103:437-449. doi: 10.1016/B978-0-444-
51892-7.00027-9. PMID: 21827905; PMCID: 
PMC3568768. 

7. Van Gaalen J, Giunti P, van de Warrenburg 

BP. Movement disorders in spinocerebellar atax-
ias// Mov Disord. 2011 Apr;26(5):792-800. doi: 
10.1002/mds.23584. Epub 2011 Mar 2. PMID: 
21370272. 

8. Morigaki R, Miyamoto R, Matsuda T, Mi-
yake K, Yamamoto N, Takagi Y. Dystonia and 
Cerebellum: From Bench to Bedside. Life (Basel). 
2021 Jul 31;11(8):776. doi: 10.3390/life11080776. 
PMID: 34440520; PMCID: PMC8401781.

Введение. Одной из основных пре-
град к достижению успеха по ликвида-
ции туберкулеза является туберкулез с 
множественной лекарственной устой-
чивостью [4]. Клапанная бронхоблока-
ция (КББ) – это малоинвазивный неме-
дикаментозный метод, используемый 
в комплексном лечении туберкулеза 
легких и его осложнений. Метод осно-
ван на создании лечебной гиповенти-
ляции в пораженном участке легкого 
с сохранением дренажной функции 
бронха путем установки в его просвет 
эндобронхиального клапана (ЭК). ЭК 
устроен таким образом, что при ин-
тенсивном выдохе и кашле воздух и 

бронхиальное содержимое выходят 
через него из блокированного участка 
легкого, а при вдохе туда не поступает 
атмосферный воздух, это и приводит 
к локальному коллапсу легкого, ино-
гда вплоть до ателектаза. Установка  
клапана происходит при проведении 
фибробронхоскопии под общей или 
местной анестезией [5]. 

Также в последние годы для уско-
рения процессов репарации у больных 
деструктивным туберкулезом с мно-
жественной и широкой лекарственной 
устойчивостью (МЛУ и ШЛУ) использу-
ется установка эндобронхиальных кла-
панов [2]. Возможности консерватив-
ного лечения у таких пациентов часто 
исчерпаны, а провести хирургическое 
лечение возможно только у 15% из них 
из-за сопутствующих заболеваний и/
или распространенности процесса [3].  
В настоящее время уже имеется мно-
го сообщений об эффективности ис-
пользования метода клапанной брон-
хоблокации. Одними из первых были 
публикации, посвященные лечению 
полостей распада при инфильтратив-

ной форме туберкулеза, в том числе и 
с лекарственной устойчивостью мико-
бактерий туберкулеза (МБТ) [1]. 

Приводим пример успешного лече-
ния больного с остропрогрессирующей 
формой туберкулеза легких – казеоз-
ной пневмонией в фазе обсеменения с 
множественной лекарственной устой-
чивостью МБТ – с применением КББ в 
период интенсивной фазы химиотера-
пии в стационарных условиях.

Клинический пример. Пациент А.  
Возраст 30 лет, механик-автослесарь.

Анамнез болезни: Заболел остро, 
было повышение температуры тела 
до 38,5°С, лечился самостоятельно. 
До заболевания ФЛГ не проходил в те-
чение двух лет. Обратился в поликли-
нику и в связи с ФЛГ (+) был направлен 
на компьютерную томографию (КТ) 
органов грудной клетки (ОГК). Заклю-
чение от 21.02.2022: Инфильтратив-
но-деструктивно-очаговые изменения 
в верхней доле правого легкого, ин-
фильтративно-очаговые изменения в 
S4,5,6,9,10 правого легкого и в S1-2, 
4,5,6 левого легкого. 

Н.А. Гуляева, В.Д. Адамова, А.С. Делахов, А.Е. Варламов

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
ЭФФЕКТИВНОГО ПРИМЕНЕНИЯ
КЛАПАННОЙ БРОНХОБЛОКАЦИИ
В КОМПЛЕКСНОМ ЛЕЧЕНИИ БОЛЬНОГО 
С КАЗЕОЗНОЙ ПНЕВМОНИЕЙ С МНОЖЕ-
СТВЕННОЙ ЛЕКАРСТВЕННОЙ УСТОЙЧИ-
ВОСТЬЮ ВОЗБУДИТЕЛЯ ТУБЕРКУЛЕЗА

Описан случай эффективного применения метода клапанной бронхоблокации при остропрогрессирующей форме туберкулеза - казе-
озной пневмонии, у больного с множественной лекарственной устойчивостью возбудителя туберкулеза.   

Ключевые слова: туберкулез, способ лечения, клапанная бронхоблокация, эффективность лечения, множественная лекарственная 
устойчивость, возбудитель туберкулеза. 

The article describes a case of effective application of the valvular bronchoblocation method in an acute progressive form of tuberculosis - ca-
seous pneumonia, in a patient with multidrug-resistant tuberculosis pathogen (MDR MBT). 

Keywords: tuberculosis, method of treatment, valvular bronchoblocation, effectiveness of treatment, multidrug resistance, causative agent of 
tuberculosis.
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