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Актуальность исследования: Шарко–мари тута — генетически гетерогенная группа мо-
ногенных заболеваний, характеризующаяся полиморфизмом клинических проявлений, диа-
гностических критериев, а также различным типом наследования [1]. Является наиболее рас-
пространенной среди наследственных нейропатий [2]. Привлекает внимание активно ведущи-
еся разработки в сфере исследования генетической панели заболевания [1,2].

цель исследования: оценить полиморфность клинической картины, значимость диагно-
стических мероприятий (неврологический осмотр, инструментальные и лабораторные методи-
ки), а также структуру типов заболевания.

Материалы и методы: исследовано 8 пациентов с диагнозом наследственная мотор-
но-сенсорная невропатия. Из них 6 мальчиков (75 %) и 2 девочки (25 %). Проведены: анализ 
анамнеза жизни, анамнеза заболевания и семейного анамнеза; неврологический осмотр. Из-
учены результаты генетического скрининга, лабораторных исследований, ЭНмГ, а также 
терапия. Исследование проводилось на базе психо-неврологического отделения клиники 
СПбГПмУ.

Результаты: средний возраст пациентов составил 10 лет (120 мес.). Наблюдается зависи-
мость возраста дебюта заболевания от типа нозологии, средний возраст составил 5 лет. от-
мечается отягощенность семейного анамнеза в 5 случаях (62,5 %), из них по материнской 
линии в 60 %. Генетический скрининг проведен в 87,5 %, тип заболевания подтвержден в 
5 случаях (62,5 %). В данной выборке встречались типы: 2 — 25 %; 4 — 25 %; 1 — 25 %; фе-
нотипический вариант Руси-Леви — 12,5 %; неустановленный — 12,5 %. тип наследования в 
75 % аутосомно-доминантный. При анализе структуры сопутствующей патологий выявлены 
метаболические нарушения в 50 %, в 12,5 % сочетанное течение с миопатией Бетлема. При 
неврологическом осмотре выявлено: изменения со стороны глубоких сухожильных рефлек-
сов в 100 % (на руках — снижены 87,5 %; на ногах — не вызываются в 100 %); изменение 
чувствительности по полиневритическому типу — 50 %; диффузно сниженный мышечный 
тонус в 87,5 %. Выявлена эквино-варусная деформация стоп в 6 (75 %) случаях. В одном слу-
чае наблюдается стопа Фридрейха. Результаты электо-нейромиографии указывают на пора-
жение моторных волокон в 7 случаях, сенсорных волокон в 6 случаях. По результатам био-
химического анализа крови выявлено повышение уровня креатинфосфокиназы в 50 %, креа-
тинкиназы в 12,5 %. Электролитные нарушения выявлена у 2 пациентов. Пациентам в 
7 случаях проводили реабилитационные мероприятия (в 1 случае противопоказаны, в виду 
наличия эпилептических приступов). В 50 % получали ноотропные препараты, 25 % — инги-
биторы антихолинэстеразы, витамины группы В — 62,5 %. Лишь в одном случае пациент 
получает гормональную терапию — глюкокортикостероиды. Во всех случаях после коррек-
ции терапии отмечается положительная динамика.

Выводы: в выборке преобладали пациенты мужского пола. Клиническая картина в нашем 
случае однородная. Чаще встречается аутосомно-доминантный тип наследования. Лаборатор-
ные методики малоинформативны, но при этом необходимо обращать внимание на электро-
литные нарушения при коррекции терапии. Высокой значимостью обладает электро-нейроми-
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ография — в 87,5 % имеются патогномоничные изменения. Вопросы терапии требуют даль-
нейшего исследования, в виду отсутствия доказанной эффективности.
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