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Синдром Лея, или подострая некротизирующая энцефаломиопатия — наследственное заболевание, обусловленное мутаци-
ями в генах, кодирующих полипептиды комплексов дыхательной цепи митохондрий и белки, принимающие участие в сборке 
комплексов дыхательной цепи митохондрий на внутренней митохондриальной мембране. Клинические проявления синдрома 
Лея разнообразны и характеризуются различным возрастом появления симптомов заболевания, темпами прогрессирова-
ния, вовлечением в патологический процесс различных отделов центральной или периферической нервной системы, мета-
болическим лактат-ацидозом и характерными нейрорадиологическими изменениями при магнитно-рензонасной томографии 
головного мозга. Описано собственное клиническое наблюдение. Подробно изложены клинические симптомы, результаты 
мышечной биопсии, данные магнитно-резонансной томографии, биохимической и молекулярной диагностики у пациента. 
Проведена дифференциальная диагностика в группе митохондриальных энцефаломиопатий со сходной клинической сим-
птоматикой.

Ключевые слова: дети, подострая некротизирующая энцефаломиопатия Лея, вялый ребенок, лактат-ацидоз, ген Surf1.

Leigh syndrome or subacute necrotizing encephalomyopathy is an inherited disease caused by mutations in the genes encoding the 
polypeptides of mitochondrial respiratory chain complexes and the proteins involved in the assembly of the latter on the internal mi-
tochondrial membrane. The clinical manifestations of Leigh syndrome are diverse, which is characterized by the onset of symptoms 
at different ages, by various rates of progression, involvement of different parts of the central or peripheral nervous systems into the 
pathological process, metabolic lactate acidosis, and characteristic neuroradiological changes as shown by brain magnetic resonance 
imaging. The paper deals with the authors’ clinical observation. The clinical symptoms of Leigh syndrome, the results of muscle 
biopsy, and the data of magnetic resonance imaging, and biochemical and molecular diagnosis are described in detail. A differential 
diagnosis is made in a group of mitochondrial encephalomyopathies and in that of conditions with the similar clinical symptomatology.

Key words: children, Leigh’s subacute necrotizing encephalomyopathy, floppy infant, lactate acidosis, Surf1 gene.
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Митохондриальные энцефаломиопатии — об-

ширная группа заболеваний, относящихся

к особому классу наследственной патологии человека 

— митохондриальным болезням. Нарушение работы 

дыхательной цепи митохондрий во всех энергоза-

висимых органах (мозге, почках, печени, миокарде, 

скелетных мышцах) при митохондриальных болезнях 

обусловлено генными мутациями и характеризуется 

различными клиническими проявлениями. Мито-

хондриальные болезни относятся к мультисистем-

ным заболеваниям, что затрудняет их диагностику 

на ранних этапах в связи с наличием выраженного 

клинического, биохимического и молекулярно-ге-

нетического полиморфизма, а также большого числа 

атипичных форм [1—5].

Первые клинические описания отдельных нозо-

логических форм митохондриальных болезней по-

явились в середине ХХ века, однако только в 80-х го-

дах были расшифрованы первичные биохимические 

дефекты и предложена их первая классификация [3]. 
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В последнее время открыто большое число разнооб-

разных митохондриальных заболеваний, суммарная 

частота которых, по разным оценкам, колеблется

от 1:5000 до 1:10 000 живых новорожденных [1, 2].

Характерными признаками заболеваний из груп-

пы митохондриальных болезней являются вовлечение 

в патологический процесс многих органов и систем, 

прогрессирующее или волнообразное с медленным 

прогрессированием течение и лактат-ацидоз. Для вра-

чей-неврологов большой интерес представляют ми-

тохондриальные заболевания, протекающие с вовле-

чением в патологический процесс нервной системы. 

Данное обстоятельство обусловлено тем, что боль-

шинство митохондриальных болезней протекает под 

маской заболеваний ненаследственной природы, та-

ких как острые диссеминированные энцефаломиели-

ты, токсические энцефалопатии, перинатальные по-

ражения нервной системы и др. М. Hirano и соавт. [6]

отмечают, что вариабельность повреждений централь-

ной нервной системы в значительной степени зависит 

от возраста пациента. У младенцев и детей раннего 

возраста характерно поражение глубоких структур 

мозга (базальных ядер и ствола мозга), а в юношеском 

возрасте или у взрослых чаще выявляется корковая 

дисфункция (деменция, эпилепсия, инсультоподоб-

ные эпизоды, атаксия, мигренеподобные приступы).

Учитывая редкость отдельных нозологических 

форм митохондриальных болезней, каждый клини-

ческий случай можно считать уникальным. Описание 

особенностей течения заболевания, лабораторных и 

нейрорадиологических данных позволяет расширить 

знания об этой группе патологических состояний. 

Настоящая статья посвящена собственному клини-

ческому наблюдению одной из нозологических форм 

митохондриальной патологии — подострой некро-

тизирующей энцефаломиопатии (болезни, или син-

дрома Лея). В англоязычной литературе заболевание 

называется «Leigh syndrome». Чтобы не вносить пу-

таницу в представления педиатров и неврологов, мы 

придерживаемся традиционного для русскоязычной 

литературы термина — «синдром Лея». В последнее 

время применяется также название — синдром Ли, 

что можно считать синонимом.

Историческая справка

В 1951 г. доктор Denis Leigh опубликовал пер-

вое клиническое описание ребенка, страдающего 

подострой некротизирующей энцефаломиопатией.

В возрасте 6,5 мес у ребенка появились быстропро-

грессирующие нарушения психомоторного развития. 

Болезнь протекала в течение 6 нед и закончилась ле-

тальным исходом. При аутопсии обнаружены сим-

метричные участки губчатой дегенерации с проли-

ферацией мелких сосудов в покрышке ствола мозга, 

таламусе, мозжечке, задних столбах спинного мозга и 

в зрительных нервах [7].

К настоящему моменту в литературе описаны 

сот ни случаев синдрома Лея. Одно из таких описа-

ний было опубликовано в отечественной литературе 

в 2006 г. [8]. Примечательно, что аналогичная нашему 

случаю мутация привела к несколько отличающейся 

клинической картине заболевания.

Этиология и патогенез

Синдром Лея имеет выраженный генетический по-

лиморфизм. Заболевание может быть обусловлено му-

тациями митохондриальной ДНК (гены, кодирующие 

субъединицы комплексов дыхательной цепи митохон-

дрий или транспортные РНК), мутациями ядерных ге-

нов, кодирующих полипептиды комплексов дыхатель-

ной цепи митохондрий (NDUFS4, NDUFS5, NDUFS6, 

NDUFS7, NDUFS8, NDUFV1, SDHA), мутациями 

ядерных генов, контролирующих сборку дыхательных 

комплексов на митохондриальной мембране (SURF1, 

COX10, COX15, SCO2, BCS1L) [2, 3, 5, 9, 10].

Клинические проявления

Клинические проявления синдрома Лея доста-

точно разнообразны и характеризуются различным 

возрастом начала заболевания, разными темпами 

прогрессирования, преимущественным вовлечением 

в патологический процесс разных отделов централь-

ной или периферической нервной системы.

Синдром Лея дебютирует в детском и подростко-

вом возрасте с пиком манифестации на первом году 

жизни. Как правило, начало заболевания приходится 

на первые месяцы жизни и часто совпадает с течени-

ем инфекционных заболеваний, сопровождающихся 

высокой температурой. Иногда началу заболевания 

предшествует профилактическая прививка. Течение 

заболевания обычно прогрессирующее с быстрым 

фатальным исходом в течение несколько месяцев или 

недель от появления первых клинических симпто-

мов, но описаны случаи с более медленным прогрес-

сированием [3, 4, 11].

Основные клинические проявления при манифес-

тации заболевания в раннем возрасте следующие: ут-

рата ранее приобретенных психомоторных навыков, 

генерализованная мышечная гипотония, проблемы 

со вскармливанием (слабое сосание, нарушения гло-

тания, снижение аппетита, повторные рвоты, неус-

тойчивый стул), прогрессирующее снижение зрения 

вследствие атрофии зрительного нерва и/или пиг-

ментной дегенерации сетчатки, прогрессирующая 

наружная офтальмоплегия, снижение слуха, ротатор-

ный нистагм, атаксия и эпилептические приступы. 

По мере прогрессирования заболевания нарастают 

неврологические нарушения: диффузная мышечная 

гипотония трансформируется в спастический тет-

рапарез, учащаются эпилептические приступы, раз-

вивается смешанный бульбарно-псевдобульбарный 

паралич. Другими частыми симптомами являются за-
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держка роста, дизартрия. Нередко наблюдаются ды-

хательные нарушения в виде изменения ритма дыха-

ния (диспноэ, апноэ), которые могут быть причиной 

летального исхода [2—4, 11, 12].

При манифестации синдрома Лея в более старшем 

возрасте ведущими клиническими симптомами явля-

ются атаксия, эктсрапирамидные нарушения и про-

грессирующий интеллектуальный дефицит [2].

Диагностика

При проведении магнитно-резонансной томогра-

фии головного мозга обнаруживают симметричные 

очаги повышения интенсивности сигнала в Т2-взве-

шенном режиме в перивентрикулярном белом вещест-

ве, мозжечке. Характерным признаком являются очаги 

некрозов в области скорлупы, бледного шара, хвоста-

тых ядер, таламусов, черной субстанции и покрышке 

ствола головного мозга. Отмечается вариабельность 

нейрорадиологических признаков. Так, в одной из 

последних публикаций [13], посвященных этой про-

блеме, постоянным признаком была атрофия мозга, 

а поражение базальных ганглиев было выявлено у 2 из 

8 больных, у 4 пациентов встречались явления демие-

линизации и у 3 были обнаружены изменения ствола 

мозга и субталамических ядер. Магнитно-резонанс-

ная спектроскопия выявляет снижение содержания 

N-ацетиласпартата и повышение уровня лактата в по-

раженных отделах мозга [3, 4, 12, 14].

При биохимическом исследовании мышечного 

биоптата обнаруживают изолированные или сочетан-

ные дефекты дыхательных комплексов. В крови оп-

ределяется повышение уровня лактата, кетоновых тел 

[2—4, 10, 12].

В качестве иллюстрации приводим выписку из ис-

тории болезни пациента.

Ребенок Л.И. поступил впервые в отделение пси-

хоневрологии № 2 РДКБ Росздрава в возрасте 3 лет 

2 мес. Родители предъявляли жалобы на утрату ребен-

ком двигательных навыков, невозможность ходьбы, 

тремор рук и головы, шаткость в положении сидя.

Из анамнеза заболевания: родители считают ре-

бенка больным с возраста 1 года 1 мес, когда ста-

ли обращать внимание на неустойчивость походки. 

В возрасте 1 год 4 мес после перенесенного острого 

респираторного заболевания двигательные наруше-

ния стали явными — стала заметна шаткость походки, 

ребенок «приволакивал» правую стопу при ходьбе, 

появилось косоглазие. В 2 года 3 мес присоединился 

тремор рук, с большей выраженностью справа. Двига-

тельные нарушения постепенно прогрессировали — 

к 3 годам ребенок перестал самостоятельно вставать и 

ходить, неуверенно сидел. Психоречевое развитие без 

ухудшения — мать отмечала увеличение словарного 

запаса, формирование фразовой речи.

Из анамнеза жизни: ребенок от 2-й беременнос-

ти (1-я беременность завершилась родами, мальчик 

здоров), протекавшей на фоне угрозы выкидыша на 

сроке 36 нед, маловодия. Мать страдает нейроцир-

куляторной дистонией по гипертоническому типу, 

ожирением 3-й степени, миопией 2-й степени. Роды 

вторые, в срок. Однократное нетугое обвитие пупови-

ны вокруг шеи. Масса тела при рождении 3320 г, дли-

на 54 см, окружность головы 35 см. Закричал сразу, 

оценка по шкале Апгар 8—9 баллов. Развитие ребенка 

до 1 года 1 мес соответствовало возрасту. Перенесен-

ные заболевания: острые респираторные вирусные 

инфекции, бронхит, острый катаральный отит.

Наследственность — не отягощена, кровнородст-

венный брак отрицается.

При поступлении состояние средней тяжести. 

Мальчик пониженного питания. Отмечена задержка 

физического развития — масса тела 10 кг, рост 84 см. 

Окружность головы — 49,5 см. Кожные покровы блед-

ные, чистые. Выраженный гипертрихоз туловища и 

конечностей. Видимые слизистые розовые, влажные. 

Лимфатические узлы не увеличены. Носовое дыхание 

не затруднено. Ритм дыхания неправильный — пери-

оды правильного ритма чередуются с периодами уча-

щения частоты дыхания, при этом самочувствие не 

страдает и цвет кожных покровов не меняется. Сер-

дечные тоны громкие, ритмичные, короткий систо-

лический шум на верхушке. Живот мягкий, доступен 

глубокой пальпации. Печень и селезенка не увеличе-

ны. Стул, диурез не нарушены.

Неврологический статус

Общемозговых и менингеальных симптомов нет. 

Черепные нервы: наружный офтальмопарез, сходя-

щееся косоглазие OD<OS, легкий парез мимической 

мускулатуры справа по центральному типу, конверги-

рующий нистагм, практически постоянный мелко-

амплитудный вертикальный нистагм с ротаторным 

компонентом, девиация языка вправо, фибрилляр-

ные подергивания в мышцах языка. Двигательная 

сфера: голову держит, сидит с поддержкой, опора на 

ноги слабая. Кифоз грудного отдела за счет слабости 

мышц. При поддержке походка атактико-полинев-

ритическая. Диффузная мышечная гипотония с сим-

птомами «свободных надплечий», «шарфа», крыло-

видных лопаток, «складного ножа», переразгибанием 

в коленных суставах при опоре. Гипотрофии мышц 

диффузные, преимущественно выражены в дисталь-

ных отделах, больше в ногах. Мышцы при пальпа-

ции имеют «тестоватую» консистенцию. Гипотрофия 

мышц асимметрична на нижних конечностях — раз-

ница в объеме бедер, голеней составляет до 0,5 см, 

D>S. Сухожильные рефлексы с рук D>S, снижены, 

коленные и ахилловы резко снижены, без асиммет-

рии. Непостоянно вызываются патологические пира-

мидные рефлексы Бабинского, Россолимо. Брюшные 

рефлексы живые, симметричные. В координаторной 

сфере выраженная статическая и динамическая атак-

ПСИХОНЕВРОЛОГИЯ
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сия, при закрытых глазах атаксия резко усиливает-

ся. Речь скандированная. Дисметрия и тремор при 

выполнении координаторных проб, D<S. Высшие 

корковые функции: в сознании, на осмотр реагирует 

адекватно, речь фразовая, игрушками интересуется, 

контактен, улыбается. По ориентировочной оценке 

грубого снижения интеллекта нет.

Результаты обследования

Клинический анализ крови, биохимический ана-

лиз крови (общий белок, альбумин, мочевина, кре-

атинин, глюкоза, аланин- и аспартат- аминотранс-

феразы, билирубин общий, калий, натрий, кальций, 

фосфор, щелочная фосфатаза, креатинфосфокина-

за), клинический анализ мочи, копрограмма — в пре-

делах нормы.

Электромиография накожная в возрасте 2 лет: 

спонтанной активности нет, данных, свидетельству-

ющих о первично-мышечном поражении, нет. Элек-

тронейромиография в том же возрасте: признаки 

неврального поражения по смешанному типу (с пре-

обладанием демиелинизации).

Электронейромиография в возрасте 3 лет 2 мес: 

при накожном отведении биопотенциалов с сим-

метричных мышц верхних и нижних конечностей 

в покое спонтанной активности переднерогового и 

денервационного характера не определяется. При со-

кращении выявляются кривые интерференционного 

типа, разреженные, преимущественно с нижних ко-

нечностей, с тенденцией к залпам.

Ультразвуковое исследование органов брюшной 

полости: печень 94×38 мм (увеличена), паренхима 

с подчеркнутым сосудистым рисунком. Поджелудоч-

ная железа 16×8×17 мм (увеличена), контуры ровные, 

паренхима умеренно неоднородна; селезенка 63×22 мм 

(не увеличена), подчеркнут сосудистый рисунок; стен-

ка желчного пузыря не изменена, в просвете осадок 

на ¼; почки расположены обычно, левая — 69×24 мм, 

правая — 65×25 мм , паренхима без особенностей, ча-

шечно-лоханочная система с плотными стенками.

Электроэнцефалограмма: без клинически значи-

мых изменений.

ЭКГ: синусовая аритмия с частотой сердечных 

сокращений 111—125 в минуту. Нормальное направ-

ление электрической оси сердца. Неполная блокада 

правой ножки пучка Гиса.

Анализ ликвора — цитоз 0,3/мм3, белок — 0,53 г/л 

(норма до 0,42 г/л)

Концентрация лактата в крови 4,2 ммоль (норма 

до 2,0 ммоль), в ликворе 3,0 ммоль (норма 

до 2,2 ммоль).

Магнитно-резонансная томограмма головного 

мозга — без особенностей.

Ребенок осмотрен окулистом: бледность, моно-

тонность дисков зрительных нервов, макулярный 

рефлекс стушеван, зернистость сетчатки. Заключе-

ние: макулодистрофия, частичная атрофия зритель-

ных нервов.

Клинический фенотип ребенка, динамика забо-

левания с утратой в первую очередь двигательных 

навыков, высокий уровень лактата в крови и ликворе 

позволили заподозрить заболевание из группы мито-

хондриальных энцефаломиопатий. С целью уточне-

ния диагноза для проведения мышечной биопсии ре-

бенок был направлен в Московский НИИ педиатрии 

и детской хирургии.

Мышечная биопсия выполнена в возрасте 3,5 лет. 

Использованы следующие методы исследования: 

световая микроскопия (окраска гематоксилином и 

эозином и модифицированным методом Гомори замо-

роженных срезов, окраска по Косу, гистохимическое 

выявление сукцинатдегидрогеназы, цитохромоксида-

зы и липидов, двойное окрашивание на сукцинатдегид-

рогеназу и цитохромоксидазу, морфометрия, окраска 

гематоксилином и эозином и фосфорновольфрамовой 

кислотой — гематоксилином парафиновых срезов, гис-

тохимическое выявление гликогена по Шабадашу), 

электронная микроскопия. Описание: Общий план 

строения скелетно-мышечной ткани и кожи не изме-

нен. Перимизий несколько расширен, других патоло-

гических изменений со стороны соединительноткан-

ных оболочек не выявлено. Размеры мионов, размеры 

и распределение мышечных ядер, характер исчерчен-

ности соответствуют норме. Форма мионов — тенден-

ция к округлению волокон. Атрофированных и некро-

тизированных мышечных волокон нет. Типы мионов 

распределены мозаично, их количественное соотно-

шение в пределах норм. Патологических включений и 

признаков структурных миопатий не обнаружено. Рас-

пределение и общая активность исследованных фер-

ментов: во многих мышечных волокнах определяется 

субсарколеммальное снижение их активности. «Рва-

ных» красных волокон (RRF) нет. Распределение липи-

дов, кальция и гликогена в норме. Ультраструктурные 

характеристики миофибрилл, сарколеммы, Т-системы 

значительно не изменены. Грубых изменений количес-

тва и размеров митохондрий нет. Во многих митохон-

дриях определяются мелкие интрамитохондриальные 

включения неясной природы. Ультра структура кожи — 

без выраженных патологических особенностей, за ис-

ключением аномальных скоплений грубоизмененных 

увеличенных митохондрий в эпидермоцитах и соеди-

нительнотканных элементов. Заключение — морфоло-

гические признаки полисистемной митохондриальной 

недостаточности. Данные мышечной биопсии под-

твердили предположение о митохондриальной энце-

фаломиопатии, однако конкретная нозологическая 

форма не была установлена.

Молекулярно-генетические данные. В лаборатории 

наследственных болезней обмена Медико-генетичес-

кого научного центра РАМН проведено исследование 

наиболее распространенных мутаций в генах митохонд-
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риальной ДНК АТФазы 6, транспортной РНК лейцина 

и ядерного гена SURF1. В гене SURF1 выявлена мута-

ция с845delCT в гомозиготном состоянии.

Лечение: калия оротат, рибоксин, глицин, диба-

зол, актовегин, церебролизин; курсы коэнзима Q
10

, 

витамина С, рибофлавина, никотинамида, витами-

на Е. На введение левокарнитина отмечалась рвота,

в связи с чем препарат был отменен.

На фоне терапии состояние оставалось стабильным 

в течение 8 мес. У ребенка увеличилась двигательная 

активность — начал ползать, за одну руку ходил более 

уверенно, стал сидеть, ходить у опоры, уменьшился 

тремор рук. Увеличился объем движения глазных яб-

лок. В возрасте 3 лет 10 мес появилась выраженная 

вялость, бледность, отмечалась однократная рвота, ут-

рата сознания, нарушение дыхания до полной останов-

ки, сердечная деятельность не нарушалась, находился 

в отделении реанимации в течение 2 сут на искусст-

венной вентиляции легких. В дальнейшем отмечалось 

усиление нистагма, появилось поперхивание, дизарт-

рия, гнусавый оттенок голоса, снижение двигательной 

активности. Быстрое прогрессирование заболевания 

привело к смерти в возрасте 4,5 лет.

Обсуждение

Точная диагностика митохондриальных болез-

ней представляет большие трудности. Клиническая 

картина не всегда полностью укладывается в рамки 

конкретного синдрома, что связано с выраженной 

генетической гетерогенностью (мутации нескольких 

ядерных генов и генов митохондриальной ДНК) и 

эффектом гетероплазмии в случае мутаций митохонд-

риальной ДНК [3, 5, 9, 10].

У обследованного нами пациента на основании 

сочетания прогредиентного характера течения за-

болевания, мышечной гипотонии, атактического 

синдрома, полиневритического синдрома, пораже-

ния со стороны глазодвигательных нервов, наличия 

лактат-ацидоза было предположено наследственное 

нейрометаболическое заболевание из группы мито-

хондриальных энцефаломиопатий. Внутри группы 

наследственных болезней обмена, имеющих сходную 

клинико-нейрорадиологическую картину, дифферен-

циально-диагностический ряд включал синдром Кер-

нса—Сейра, синдром невропатии, атаксии, пигмент-

ной дегенерации сетчатки (синдром NARP), синдром 

сенсорной атаксии, дизартрии и офтальмопареза 

(синдром SANDO) [2, 3, 13, 15]. Как и у обследуемого 

нами пациента, ведущими клиническими синдрома-

ми при вышеназванных заболеваниях являются про-

грессирующее течение, атактический и полиневропа-

тический синдромы, офтальмопарез. Отличительной 

особенностью синдрома Лея от синдрома NARP 

служит отсутствие прогрессирующей задержки ин-

теллектуального развития, что было отмечено у на-

шего пациента. Отсутствие пигментной дегенерации 

сетчатки ставило под сомнение наличие синдромов 

NARP и SANDO, хотя и не позволяло полностью ис-

ключить их течение. При синдромах NARP и SANDO 

в отличие от синдрома Лея появление первых симп-

томов обычно приходится на более поздний возраст, 

а течение заболевания в отличие от синдрома Лея ха-

рактеризуется более медленным прогрессированием.

Магнитно-резонансная томография головного 

мозга помогает в диагностике многих наследственных 

заболеваний. В большинстве наблюдений выявляют-

ся характерные изменения, указывающие на опреде-

ленную нозологическую форму. При синдроме Лея 

наличие симметричных билатеральных некрозов в об-

ласти подкорковых ганглиев является патогномонич-

ным признаком. В то же время отсутствие указанных 

изменений не исключает синдрома Лея, что мы и на-

блюдали у нашего пациента. Один из информативных 

методов выявления митохондриальных болезней — 

морфологическое исследование мышечного биопта-

та. Однако обнаруженные изменения не позволяют 

верифицировать точную форму митохондриального 

заболевания. Так и у обследованного нами пациента 

морфологически были выявлены неспецифические 

признаки митохондриальных нарушений, не поз-

волившие установить конкретную нозологическую 

форму заболевания. Следует отметить, что морфо-

логическое исследование мышечного биоптата без 

количественной оценки активности ферментов ми-

тохондрий не является информативным для болезни 

синдрома Лея [12].

Для подтверждения диагноза необходимо прове-

дение специализированной ДНК-диагностики, что 

и было сделано в нашем случае. По данным литера-

туры, наиболее частой причиной синдрома Лея явля-

ются мутации в генах АТФазы 6 (митохондриальная 

ДНК) и SURF1 (ядерная ДНК) [1—3, 5, 9, 10, 16]. 

В лаборатории наследственных болезней обмена ве-

ществ Медико-генетического научного центра РАМН 

был проведен анализ на распространенные мутации 

в этих генах, что позволило установить точный диа-

гноз нашему пациенту — синдром Лея, обусловлен-

ный с845delCT мутацией гена SURF1 (гомозигота).

К сожалению, до последнего времени не разрабо-

тано эффективное лечение митохондриальных болез-

ней. В основном применяются препараты — перенос-

чики электронов в дыхательной цепи митохондрий, 

различные кофакторы, антиоксиданты [8, 17]. Ука-

занные лекарственные средства почти всегда приво-

дят к улучшению состояния пациентов, но, это улуч-

шениие, как правило, временное.

Заключение

Описанное выше клиническое наблюдение поз-

воляет выделить основные клинические симптомы и 

лабораторные данные, свидетельствующие о наличии 

синдрома Лея:

ПСИХОНЕВРОЛОГИЯ
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— прогрессирующее течение заболевания с посте-

пенной утратой двигательных навыков при мини-

мальных нарушениях психоречевого развития;

— наружный офтальмопарез;

— атаксия;

— выраженная мышечная гипотония;

— полиневритический, миопатический синдромы 

в сочетании с умеренно выраженными пирамид-

ными симптомами;

— выраженная тестообразная консистенция мышц 

при пальпации;

— нарушение ритма дыхания;
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— гипертрихоз туловища и конечностей;

— повышение уровня лактата в крови и в це-

реброспинальной жидкости;

— морфологические признаки полисистемной ми-

тохондриальной недостаточности по данным мы-

шечной биопсии.

На представленном клиническом примере нам 

хотелось бы подчеркнуть значение комплексного об-

следования больных с подозрением на наличие мито-

хондриальных болезней. Такое обследование должно 

включать весь арсенал современных инструменталь-

ных и лабораторных методов.

Михайлова  С.В. и соавт.  Подострая некротизирующая энцефаломиопатия
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