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Введение.  Наследственные нейропатии = ге=
терогенная группа генетически детерминированных
заболеваний нервной системы, проявляющихся
множественным поражением периферических не=
рвов и различающихся типом наследования, выра=
женностью клинического полиморфизма, особен=
ностями течения, характером электронейромиогра=
фических и морфогистохимических изменений.
Первые клинические описания наследственных ней=
ропатий с преимущественной локализацией пора=
жения в дистальных отделах конечностей сделаны
J. Charcot, P. Marie (1886) и H. Tooth (1886) [1].

Наследственные нейропатии составляют до
60 – 70% всех хронических полинейропатий в раз=
личных популяциях. Частота наследственной нейро=
патии Шарко=Мари=Тута (ШМТ) варьирует от
1:10000 до 1:2500 населения в различных популя=
циях и является одной из самых высоких среди всех
наследственных заболеваний нервной системы. В
США  фенотип  ШМТ = самая часто встречаемая
форма из всех наследственных нейропатий, кото=
рая диагностирована у 150000 американцев. Час=
тота каждого подтипа ШМТ варьирует. Распростра=
ненность ШМТ в Норвегии составляет 36 случаев на
100000 населения, в Испании – 28:100000 населе=
ния. Результатом японского исследования являет=
ся частота  ШМТ 10,8 на 100000 населения, в Фин=
ляндии обследовали 435000 человек и выявили, что
16 случаев на 100000 населения составляет ШМТ, а
20 случаев на 100000 населения – наследственная
нейропатия с предрасположенностью к параличам
от сдавления (ННСПС). Х=сцепленная наследствен=
ная мотосенсорная нейропатия встречается с час=

тотой 3,1 на 100000 населения. Наследственная
сенсорная нейропатия (НСН) 1 типа встречается с
частотой 1:1000000 населения. Частота синдрома
семейной дизавтономии (синдрома Райли=Дея, на=
следственной сенсорной и вегетативной нейропа=
тии  3 типа) составляет 1 на 100000=140000 населе=
ния. Частота наследственной моторно=сенсорной
нейропатии (НМСН) 1 типа составляет 12,9 на
100000 населения. Существуют также варианты бо=
лезней 1B и 1C, частота которых не установлена [1,
4, 10, 11].

Классификация. Клиническая классифика=
ция наследственных нейропатий предполагает  под=
разделение их на три основные группы:

1) наследственные моторно�сенсорные ней�
ропатии (НМСН) = группа заболеваний имеющих
весьма сходные клинические проявления, которая
на протяжении многих десятилетий обозначалась
как «болезнь Шарко=Мари=Тута» (ШМТ) [15]. В ос=
нове болезни лежат дегенеративные изменения ми=
елиновой оболочки или аксонов двигательных и
чувствительных волокон периферических нервов и
спинномозговых корешков, скорость проведения
импульса (СПИ) снижена по периферическим не=
рвам. Характерным для них являются развитие хро=
нически прогрессирующей слабости и атрофии ди=
стальной мускулатуры ног, угнетение сухожильных
рефлексов (в первую очередь, ахилловых), рас=
стройства чувствительности по полиневритическо=
му типу, деформация стоп (стопа Фридрейха), рас=
стройства походки по типу «степпажа»; на поздней
стадии могут присоединяться слабость и атрофия
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дистальных отделов рук, деформация кистей  [10];
2) наследственные моторные нейропатии

(НМН) = группа редких заболеваний периферичес=
ких нервов, характеризующихся классическим ди=
стальным фенотипом мышечных атрофий и паре=
зов, нормальными или слегка сниженными СПИ по
двигательным волокнам и сохранностью проведе=
ния по сенсорным волокнам периферических не=
рвов. Нередко в  литературе обозначаются как «спи=

нальный вариант болезни ШМТ»;
3) наследственные сенсорные и сенсорно�ве�

гетативные нейропатии  (НСН и НСВН) = редкие фор=
мы нейропатий, характеризующиеся дистальными
нарушениями чувствительности, трофическими
расстройствами и язвами в пораженных областях,
остеомиелитом и деструкцией костной ткани дис=
тальных отделов конечностей. В основе данных за=
болеваний лежит прогрессирующая дегенерация

Таблица 1. Сравнительная характеристика  различных видов наследственных  нейропатий
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нейронов заднекорешковых ганглиев с поражени=
ем затем периферического вегетативного и двига=
тельных нейронов [1, 4].

Вышеизложенная классификация основана на
характере симптомов и типе пораженных волокон
периферических нервов, преимущественно вовле=
каемых в дегенеративный процесс [10]. Имеется
также ряд других редких форм наследственных ней=
ропатий, многие из которых являются проявлени=
ем различных системных генетических нарушений
обмена (амилоидные нейропатии, порфирийные
нейропатии, нейропатии при метаболических лей=
кодистрофиях и др.) [4]. НМСН являются самыми
распространенными в рассматриваемой группе за=
болеваний и  имеют наибольшее значение в клини=
ческой практике [8, 10].

На основании результатов молекулярно=генети=
ческих исследований в 1995 г. A. Harding предложил
клинико=генетическую классификацию НМСН [1], ко=
торая позже была несколько модифицирована:

1) аутосомно�доминантная наследственная
мотосенсорная нейропатия, тип I: тип I А, обуслов=
ленная дупликацией 17p11.2; обусловленная точко=
выми мутациями гена миелина РМР22; тип I В; обус=
ловленная точковыми мутациями гена миелина Ро;
тип I С; с неидентифицированным генетическим де=
фектом;

2) аутосомно�рецессивная наследственная
мотосенсорная нейропатия, тип I:с неидентифици=
рованным генетическим дефектом;

3) аутосомно�доминантная наследственная
мотосенсорная нейропатия, тип II: с неидентифи=
цированным генетическим дефектом;

4) аутосомно�рецессивная наследственная
мотосенсорная нейропатия, тип II:с неидентифици=
рованным генетическим дефектом;

5) наследственная мотосенсорная нейропа�
тия, тип III: обусловленная дупликацией 17p11.2;
обусловленная точковыми мутациями гена миели=
на РМР22; обусловленная точковыми мутациями Ро;

6) Х�сцепленная наследственная мотосенсор�
ная нейропатия: обусловленная точковыми мутаци=
ями и делециями коннексина 32; с неидентифици=

рованным генетическим дефектом;
7) сложные формы наследственных мотосен�

сорных нейропатий: с пирамидными симптомами,
с атрофией зрительных нервов, с атрофией зри=
тельных нервов и глухотой, с пигментной ретинопа=
тией, с кератодермией ладоней и стоп.

Современная классификация НМСН, основан=
ная на молекулярно=генетических данных с исполь=
зованием клинико=генеалогических, ЭНМГ и пато=
морфологических критериев, сложна и далека от за=
вершения в связи с продолжающимся поиском ге=
нов=кандидатов для картированных локусов и от=
крытием новых локусов генов. Большинство форм
(НМСН 1 и 2 типа) имеют аутосомно=доминантный
тип наследования, значительно меньшее число
форм наследуются  по аутосомно=рецессивному
типу (НМСН 3 и 4 типа), несколько форм имеют Х=
сцепленное рецессивное (Xq24) и  Х=доминантное
наследование (локус Xq13) с промежуточными зна=
чениями СПИ (от 30 до 40 м/с). Для НМСН 1 типа
картированы и охарактеризованы 4 гена миелино=
вых белков (PMP22, MPZ, Cx32), участвующих в ком=
пактизации слоев миелина и регулирующих проли=
ферацию и дифференцировку шванновских клеток
(EGR2). При картированных 12 локусах для НМСН 2
типа установлены только 6 генов (KIF1b, RAB7,
GARS, NF68, GDA P1, Lamin A/C), контролирующих
транспорт молекул в аксоплазме, нарушение кото=
рого приводит к дегенерации аксонов. При большом
разнообразии картированных генов вклад отдель=
ных локусов в происхождение НМСН различно
(табл. 1) [4].

В настоящее время фенотип ШМТ, а также не=
которые другие близкие синдромы (с=м Дежерина=
Сотта, врожденная гипомиелинизирующая поли=
нейропатия, наследственная нейропатия со склон=
ностью к параличам от сдавления), классифициру=
ются как наследственные моторно�сенсорные ней�
ропатии (НМСН) [10, 11].   В соответствии с данны=
ми электрофизиологических  морфологических
методов исследования, можно четко дифференци=
ровать 2 основных типа НМСН: НМСН 1 типа  и НМСН
2 типа [10].

Таблица 2. Классификация наследственной сенсорной нейропатии 1 типа
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Кроме того, используется классификация
НСМТ в зависимости от характера поражения, ко=
торая включает: 1) миелинопатии = ШМТ 1 типа или
НМСН 1 типа, характеризующиеся по данным ЭНМГ,
значительным снижением СПИ по двигательным
(менее 38 м/с) и чувствительным волокнам перифе=
рических нервов, а морфологически = сегментарной
гипертрофической демиелинизацией нервов с фор=
мированием «луковичных головок»; 2) аксонопатии
– ШМТ типа 2 или НМСН 2 типа, характеризующие=
ся первичным поражением аксонов периферичес=
ких нервов, при этом СПИ по периферическим не=
рвам в пределах нормы или умеренно снижены, а
на биопсии структура миелина остается сохранной.
Кроме того, предложена классификация наслед=
ственной сенсорной нейропатии 1 типа (НСН 1 типа)
на четыре подтипа в зависимости от характера му=
тации гена и особенностей течения клинической
симптоматики (табл. 2).

Особенности клинического течения. В за=
висимости от типа наследования, характера мута=
ции гена и клинической симптоматики выделяют
клинические варианты наследственной нейропатии,
среди которых мы остановимся на наиболее рас=
пространенных формах заболевания.

НМСН 1 типа, аутосомно�доминантная форма:
ген НМСН 1A типа картирован в локусе  17p11.2; 1B
типа = в локусе 1q 22=23; локус для 1C типа = не иден=
тифицирован [15]. В 2/3 случаях дебют болезни на
первом десятилетии жизни, в 1/4 – во втором деся=
тилетии [1]. Крайне редко НМСН 1 типа возникает
после 30 лет. Первыми симптомами, как правило,
являются утомление в ногах при длительной ходь=
бе, статических нагрузках, неустойчивость поход=
ки, частые спотыкания, подвывихи голеностопных
суставов. По мере прогрессирования заболевания
походка приобретает характер «петушиной» (степ=
паж). Чаще первоначально атрофии возникают в
мышцах стоп, реже = в мышцах голени, нижней тре=
ти бедра. Позднее атрофический процесс распро=
страняется на мышцы верхних конечностей по на=
правлению от дистальных отделов к проксималь=
ным. В отдельных случаях атрофический процесс
при НМСН 1 типа ограничивается селективным по=
ражением дистальных отделов конечностей. Атро=
фии мышц вызывают деформацию стоп и кистей.
Стопы приобретают полую форму с высоким сво=
дом, иногда в виде «клюшки» или «фридрейховской»
полой стопы с высоким сводом и экстензией боль=
шого пальца. Костные деформации стоп расцени=
ваются большинством исследователей как облигат=
ный признак НМСН 1 типа. У некоторых больных
деформация стоп проявляется на самых ранних ста=
диях болезни, у других = лишь на поздних. Вслед=
ствие атрофических изменений мышц ноги имеют
форму «опрокинутой бутылки», «галифе», «ног аис=
та» [1]. Ограничение объёма активных движений,
слабость и снижение мышечной силы варьирует в
широком диапазоне: от лёгкого пареза до нижней
дистальной параплегии. Ранним симптомом болез=

ни является снижение пяточных (ахилловых) реф=
лексов, которое наблюдается практически у всех
больных. У 60=70% отмечается снижение либо от=
сутствие всех сухожильных рефлексов. Частым про=
явлением НМСН 1 типа являются расстройства чув=
ствительности. Больные жалуются на боли различ=
ного характера (ноющие, стреляющие, болезнен=
ные мышечные сокращения по типу крампи), паре=
стезии. Выявляются изменения как поверхностной,
так и глубокой чувствительности. Нарушения глубо=
кой чувствительности иногда преобладают над на=
рушениями поверхностной и проявляются в виде
снижения вибрационной  (60=70%) и проприоцеп=
тивной чувствительности (50=60%). Расстройства
поверхностной чувствительности = по полиневрити=
ческиму типу, в виде гипостезий. У ряда больных на=
блюдается болезненность при пальпации перифе=
рических нервов. По данным А.К. Эстебери и Р.У.
Джиллиата (1987), у 1/3 больных клинически  опре=
деляются гипертрофия периферических нервов, ве=
гетативные трофические расстройства: дистальный
гипергидроз, сухость кожи, цианоз кистей и стоп,
изменение поверхностной чувствительности [1, 4].

НМСН 1 типа, аутосомно�рецессивная форма:
ген картирован по хромосоме 8q [15]. Заболевание
дебютирует в первое десятилетие жизни, характе=
ризуется задержкой моторного развития. По срав=
нению с аутосомно=доминантной формой, заболе=
вание протекает более тяжело, резче выражены ат=
рофии мышц дистальных отделов конечностей, рас=
стройства чувствительности по полиневритическо=
му типу. Часто отмечаются атаксия, костно=сустав=
ные деформации конечностей. Течение заболева=
ния прогрессирующее. На ЭНМГ: СПИ снижена по
моторным и сенсорным   волокнам. Гистологичес=
ки определяются гипертрофические изменения пе=
риферических нервов [1].

НМСН 2 типа, аутосомно�доминантная форма:
ген картирован на хромосоме 1р [15]. В 20% случа=
ев заболевание протекает бессимптомно и диагно=
стируется на основании ЭНМГ и морфологическо=
го исследований в семьях, где имеются больные с
клиническими признаками болезни. У  большинства
больных заболевание проявляется во вторую дека=
ду жизни. Приблизительно у 50% больных отсут=
ствуют мышечные атрофии верхних конечностей,
нередко встречаются расстройства чувствительно=
сти по полиневритическому типу, деформации стоп.
Сухожильные рефлексы не изменены либо сниже=
ны. Течение заболевания относительно доброкаче=
ственное, глубокой инвалидизации, как правило, не
наступает. При ЭНМГ: незначительное (38 м/с) сни=
жение СПИ по периферическим нервам. В биопта=
тах периферических нервов признаки аксональной
дегенерации и нейрональной атрофии [1].

НМСН типа 2, аутосомно�рецессивная форма:
ген не идентифицирован. Дебют заболевания пре=
имущественно в раннем детском возрасте. Харак=
терны выраженные атрофии и слабость дистальных
отделов конечностей, деформация кистей и стоп.
При ЭНМГ регистрируется значительное снижение
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СПИ по периферическим нервам (менее 38 м/с). В
биоптатах периферических нервов = признаки аксо=
нальной дегенерации и снижение плотности миели=
низированных волокон. Течение заболевания быс=
тро прогрессирующее [1].

Х�сцепленная НМСН: ген картирован на хро=
мосоме Х в локусе Хq13.1. Заболевание наследует=
ся по Х=сцепленному рецессивному типу. Дебют за=
болевания в 1=2=ом десятилетии жизни. Основны=
ми жалобами являются невозможность бега, ходь=
бы на пятках, частые вывихи в голеностопных сус=
тавах, слабость мышц кистей. У 90% больных отме=
чается деформация стоп по типу per cavus, молот=
кообразное искривление больших пальцев стоп,
изменение походки (степпаж). Объективно опреде=
ляются слабость и атрофии мышц дистальных от=
делов конечностей, снижение или отсутствие сухо=
жильных рефлексов, нарушение чувствительности
по полиневритическому типу. Течение заболевания
прогрессирующее. На ЭНМГ: снижение СПИ по пе=
риферическим нервам до 20=40 м/с. В биоптатах
периферических нервов обнаруживаются аномаль=
ное истончение миелиновых оболочек, значитель=
ное число луковицеподобных образований [1].

Наследственная нейропатия с предрасполо�
женностью к параличам от сдавления (ННСПС): ген
картирован на хромосоме 17р11.2=12 в локусе, ко=
дирующем синтез белка 22 периферического мие=
лина (РМР22)  [3, 7, 14, 15]. Тип наследования ауто=
сомно=доминантный. ННСПС характеризуется раз=
витием рецидивирующих демиелинизирующих мо=
тонейропатий, обусловленных повышенной чув=
ствительностью периферических нервов к инадек=
ватной компрессии. Ген РМР22 также ответственен
за развитие болезни ШМТ 1А типа. В отличие от
ННСПС, обусловленной делецией РМР22, у больных
НМСН 1А имеет место дупликация данного гена. В
основе развития этих форм невропатий лежит один
и тот же молекулярный механизм, связанный с на=
рушенным спариванием гомологичных хромосом и
обменом нервными участками хромосом в мейозе.
Такой механизм возникновения данных заболева=
ний предполагает, что частота ННСПС и ШМТ 1А  в
популяции должна быть примерно одинаковой. Учи=
тывая тот факт, что распространенность ШМТ 1А
составляет 1 случай на 3000 населения, следова=
тельно, и ННСПС не является редкостью. В основе
патогенеза парезов и параличей при ННСПС лежит
преходящее нарушение проводимости по перифе=
рическим нервным волокнам под влиянием инадек=
ватной компрессии. Однако наличие нормальных
волокон среди волокон с измененной миелиновой
оболочкой объясняет факт выздоровления или по=
чти полного восстановления двигательной функции
(саногенез), а также снижение СПИ по многим не=
рвам, хотя их функция и не нарушена.

Варианты клинических проявлений ННСПС: 1)
клинически манифестные формы мононейропатий
и плексопатий =  рецидивирующие параличи с ха=
рактерной клиникой, развивающиеся под влиянием
инадекватной компрессии; 2) феномен «отлежива=

ния = отсиживания» = это эпизоды кратковременных
нарушений чувствительности под влиянием стати=
ческих нагрузок и инадекватной компрессии = ха=
рактеризуются ощущениями выраженного онеме=
ния, одеревенения, ползанья мурашек, которые,
тем не менее, не лишают способности двигаться;
3) эпизоды кратковременных параличей = утрата в
течение нескольких секунд (минут) движений в том
или ином двигательном сегменте, подвергшемся
инадекватной компрессии. Эпизоды параличей так=
же сопровождаются парестезиями, которые прохо=
дят после растирания онемевшей части тела, пере=
мене положения и активных движениях.

Клинические  проявления ННСПС дебютируют
в  широком  возрастном диапазоне = от 10 до 68 лет.
Мужчины  заболевают  раньше, чем женщины. «Кри=
тический возраст» дебюта ННСПС имеет два пика =
20=29 и 40=49 лет. Одновременно с развитием пара=
лича наблюдаются чувствительные расстройства, ко=
торые проявляются болями или парестезией  в на=
чальной стадии его развития. Боли стягивающие,
ноющие, мозжащие, жгучие, длительность которых
варьирует от нескольких минут до двух месяцев. Па=
рестезии проявляются ощущениями онемения, по=
щипывания, «налитой» голени, ступни, кисти, пред=
плечья, всей руки или ноги. Довольно часто наблю=
дается феномен «отсиживания» и «отлеживания» ко=
нечностей или других частей тела. Характерны так=
же и вегетативные нарушения в соответствующих
тканях: влажность, цианоз, гипотермия, отечность
кожи и подкожно=жировой клетчатки, а также болез=
ненность паретичных мышц и окружающих их покров=
ных тканей при пальпации [3].

НСН 1 типа, аутосомно�доминантная форма:
ген не картирован. Дебют заболевания во 2=3=ом
десятилетии жизни,  характеризуется диссоцииро=
ванными расстройствами чувствительности в дис=
тальных отделах конечностей (снижение болевой и
температурной чувствительности при сохранности
тактильной и глубокой). По мере развития болезни
присоединяются интенсивные, мучительные, жгу=
чие боли в ногах, трофические язвы стоп и голени,
нередко вызывающие спонтанную ампутацию паль=
цев. Отмечаются также гипотрофии дистальных
групп мышц верхних и нижних конечностей, отсут=
ствие ахилловых и  карпорадиальных рефлексов.
Течение заболевания медленно прогрессирующее.
ЭНМГ: признаки денервационных изменений, в по=
здних стадиях СПИ по афферентным волокнам сни=
жается. Патоморфологические изменения: дегене=
рация спинальных ганглиев, задних корешков спин=
ного мозга, нейрогенная атрофия мышц [1].

Наследственная сенсорная и автономная ней�
ропатия 2 типа, аутосомно�рецессивная форма: ген
не картирован. Дебют заболевания в раннем детс=
ком возрасте. Характерно нарушение всех видов
чувствительности, трофические язвы стоп и ампу=
тации пальцев. Течение заболевания медленно про=
грессирующее. ЭНМГ: снижение СПИ по афферен=
тным волокнам. Отсутствие миелинизированных
волокон  снижение числа немиелинизированных
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волокон в биоптатах периферических нервов [1].
Синдром семейной дизавтономии (синдром

Райли�Дея, наследственная сенсорная и вегетатив�
ная нейропатия  3 типа) наследуется по аутосомно=
рецессивному типу. Дебют заболевания в первые
годы жизни с бульбарных нарушенияй (нарушения
сосания, глотания), гиперсаливации при отсутствии
слезотечения, приступов рвоты, повышения арте=
риального давления, температуры, потоотделения,
нарушения чувствительности в виде снижения по=
рога болевого восприятия. Характерна патология
зрительного анализатора. ЭНМГ: снижение СПИ по
двигательным и чувствительным волокнам. Течение
прогрессирующее [1].

Врожденная сенсорная нейропатия с ангидро�
зом (синдром семейной дизавтономии 2 типа) на=
следуется по аутосомно=рецессивному типу. Дебют
заболевания с рождения. Характерны периодичес=
кие эпизоды повышения температуры, ангидроз,
нарушение болевой чувствительности, трофичес=
кие язвы. На ЭНМГ: снижение СПИ по афферентным
волокнам. В биоптатах периферических нервов: из=
бирательная утрата тонких немиелинизированных
волокон. Течение прогрессирующее [1].

Заключение. В виду достаточно высокой рас=
пространенности отдельных форм наследственной
нейропатии и их поздней диагностики в повседнев=
ной неврологической практике, необходимо повы=
шение настороженности практикующих неврологов
с целью раннего выявления заболевания, когда те=
рапия и реабилитационные мероприятия наиболее
эффективны. Это позволит замедлить темпы про=
грессирования наследственных нейропатий и улуч=
шить социально=бытовую адаптацию пациентов.
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