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В статье рассмотрены основные функции и биосин-
тез гема, проявления нарушений его обмена. Приве-
ден клинический случай сложности своевременной
диагностики порфирии, особенностей клинического
течения заболевания с развитием тяжелой порфи-
рийной полинейропатии. Подняты вопросы об отсут-
ствии широкой доступности скрининг-теста для ди-
агностики нарушений порфиринового обмена, отсут-
ствии препаратов гема на российском фармакологи-
ческом рынке (нелицензированы), которые являются
единственными патогенетически направленными и
достоверно эффективными.

Ключевые слова: гем, порфирия, порфирийная
полиневропатия.

Difficulties in porphyric 
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The article presents a short review of the main heme
functions, its biosynthesis and metabolism disorders
symptoms. A case of porphyria with delayed diagnos-
tics resulted in severe porphyric polyneuropathy have
been described. The article reveals many problems as-
sociated with porphyria, including screening tests low
availability and lack of heme preparations in Russia
due to no registration despite that these drugs are path-
ogenic and the only clinically proven in porphyria.
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Порфирии – это группа наследственных заболева-
ний, обусловленных нарушениями синтеза гема с
повышением содержания промежуточных продук-
тов порфиринов в крови и тканях.

Гем является небелковой частью сложных белков
гемпротеидов. По биохимическим функциям гем-
протеиды делятся на неферментные (гемоглобин, на-
ходящийся в эритроцитах крови и клетках костного
мозга – около 83%; миоглобин скелетных мышц и
сердца – около 17%) и ферментные (цитохромы, ка-
талаза, пероксидаза и др. – менее 1%). Биологическая

ценность гема состоит в том, что большинству бел-
ков, принимающих участие в обмене веществ, гем не-
обходим в качестве простетической группы. Гем иг-
рает ключевую роль в связывании и транспортиров-
ке кислорода белками (гемоглобин, миоглобин). Гем,
содержащийся в ферментах, принимает участие в
процессах кумуляции энергии и оксилительно-вос-
становительных процессах в клетках (цитохромы пе-
реносят электроны и входят в состав дыхательной це-
пи митохондрий и цепи микросом, цитохром Р-450
выполняет многочисленные функции, включая де-
токсикацию в печени; каталазы и пероксидазы уча-
ствуют в разложении пероксида водорода).

Характерной особенностью гемпротеидов являет-
ся обмен небелковой части этих сложных белков.
Биосинтез гема проходит восемь этапов; исходными
веществами в синтезе служат глицин и сукцинил-
КоА (рисунок).

В дальнейшем гем комплексируется с глобином с
образованием гемоглобина или миоглобина. При
синтезе других гемпротеидов гем соединяется с ха-
рактерной белковой частью цитохромов и других
гемсодержащих ферментов. Если белка недостаточ-
но, чтобы связать образовавшийся гем, то происхо-
дит окисление гема с кислородом в гемин (комплекс
протопорфирана IX с Fe3+), который угнетает пер-
вую реакцию синтеза порфиринов. 

Ферменты, участвующие в биосинтезе гема,
имеются в костном мозге, ядросодержащих эритро-
цитах, печени, а также в почках и слизистой кишеч-
ника. В связи с чем, порфирии подразделяются на
эритропоэтические и печеночные в зависимости от
ткани, где происходит преимущественное наруше-
ние метаболизма порфиринов.

Классификация порфирий.
Печеночные формы порфирий:

• порфирия, обусловленная дефицитом дегидрата-
зы δ-аминолевулиновой кислоты;

• острая перемежающаяся порфирия (ОПП);
• наследственная копропорфирия;
• вариегатная порфирия;
• поздняя кожная порфирия.

Эритропоэтические формы порфирий:
• врожденная эритропоэтическая порфирия;
• эритропоэтическая протопорфирия.

Острая перемежающая порфирия – самая частая
форма порфирий, распространенность в европей-
ских странах составляет 7–12 случая на 100 000 насе-
ления, и как правило, наиболее тяжело клинически
протекает. У 80% носителей патологического гена ни
разу в жизни не возникает каких-либо клинических
проявлений (латентная, субклиническая порфи-
рия). Лишь у 20% носителей патологического гена в
течение жизни возникают клинически явные при-
ступы ОПП. 

Приступы могут спровоцировать лекарственные
вещества (в 70% случаев ОПП, перечень лекарств
постоянно увеличивается), эндогенные колебания
гормонального фона (менструация, беременность),
инфекции, оперативные вмешательства, алкоголь,
мышьяк, свинец, гипокаллорийная низкоуглеводная
диета.

Течение приступа ОПП вариабельно. Общая про-
должительность приступа колеблется от нескольких
дней до нескольких месяцев. Полиневропатия обыч-
но развивается остро или подостро. В большинстве



случаев симптоматика достигает максимального
развития в течение 1–4 нед, но иногда фаза прогрес-
сирования продолжается до 2–3 мес. Прогрессиро-
вание происходит непрерывно или ступенеобразно.

Клиническая картина
Первый приступ обычно развивается в возрасте от

15 до 35 лет (значительно реже у детей или лиц стар-
ше 50 лет). У женщин клинические проявления воз-
никают примерно в 1,5–2 раза чаще, чем у мужчин.
В типичных случаях приступ ОПП начинается с ве-
гетативных симптомов, к ним присоединяются пси-
хические расстройства, а затем преимущественно
моторная полиневропатия, но процесс может оста-
новиться на любой из этих стадий.

Первым симптомом приступа почти во всех слу-
чаях бывает боль в животе. Отмечаются также боли
в пояснице и конечностях, которые часто не уклады-
ваются в определенные зоны иннервации. Характер
и локализация болей варьируют, но иногда бывает
столь сильной, что служит поводом для диагности-
ки почечной колики, острого живота или кишечной
непроходимости и проведения лапаротомии. Оши-
бочной диагностике острого живота может способ-
ствовать и часто наблюдающаяся тахикардия. Сину-
совая тахикардия (до 120–160 в мин) наблюдается в
среднем в 60% случаев и почти во всех тяжелых слу-
чаях. У 15–20% больных отмечается субфебрилитет,
однако выраженная гипертермия не характерна и,
скорее, указывает на развитие интеркуррентной ин-
фекции или абсцесса. Операция, особенно под бар-
битуровым наркозом, может приводить к быстрому
развитию тяжелой полиневропатии.

В 60% случаев отмечается повышение артериаль-
ного давления и иногда бывает весьма значитель-
ным, приводя к острой гипертонической энцефало-
патии. Иногда возникают пароксизмальные нару-
шения сердечного ритма, которые могут сопровож-
даться коллаптоидными состояниями.

Те или иные психические расстройства (тревога,
депрессия, гипоманиакальное состояние, наруше-
ние сна и другие) развиваются во время приступа у
подавляющего большинства больных ОПП. В тяже-
лых случаях развиваются делирий и угнетение со-
знания. Иногда психические расстройства бывают
единственными или доминирующими проявления-
ми приступа ОПП. Зачастую на раннем этапе мно-
гим больным с порфирией ошибочно ставят диаг-
ноз истерии, маниакально-депрессивного психоза,
шизофрении, деменции.

У 5% больных развиваются генерализованные су-
дорожные припадки, которые обычно служат не-
благоприятным прогностическим признаком. Их
причиной, помимо предполагаемого нейротоксиче-
ского действия предшественников порфиринов, мо-

гут быть острая гипертоническая энцефалопатия
или гипонатриемия, обусловленная синдромом не-
адекватной секреции АДГ. Гипонатриемия возни-
кает во время более трети приступов ОПП. В от-
дельных случаях наблюдаются мигренеподобные
головные боли, преходящие нарушения зрения по
типу гемианопсии или корковой слепоты.

Ярким, часто встречающимся маркером острых
печеночных порфирий является выделение разных
оттенков красной или бурой мочи (порфирины –
органические пигменты, имеющие в кислых раство-
рах ярко-пурпурный, а в щелочных – красно-корич-
невый цвет).

Но наиболее опасные осложнения порфирии свя-
заны с полинейропатией, которая развивается в
10–60% приступов, часто через 2–4 дня после по-
явления боли животе или психических расстройств.
Полинейропатия имеет преимущественно мотор-
ный характер: ее основным проявлением служит на-
растающий вялый тетрапарез. Симптомы порфи-
рийной полинейропатии отмечаются вариабель-
ностью и динамичностью. В отличие от других аксо-
нальных полинейропатий, при порфирии первыми
нередко вовлекаются не ноги, а руки (с развитием
бибрахиального пареза), причем проксимальные от-
делы иногда страдают в большей степени, чем дис-
тальные. В тяжелых случаях вовлекаются мышцы
туловища, в том числе в 10% случаев – дыхательные
мышцы. Поражение черепных нервов с развитием
бульбарного синдрома, слабости мимических
мышц, глазодвигательных нарушений также про-
исходит лишь в тяжелых случаях и обычно на фоне
выраженного вовлечения конечностей.

По мере прогрессирования полинейропатии
симптомы раздражения вегетативной нервной си-
стемы сменяются симптомами выпадения: ортоста-
тической гипотензией, фиксированным пульсом,
ослаблением моторики желудочно-кишечного трак-
та, тенденцией к гипогидрозу (иногда с эпизодиче-
ским профузным потоотделение), затруднениями
при мочеиспускании.

На высоте симптомов в 10–30% случаев, протекаю-
щих с тяжелой полинейропатией, наступает леталь-
ный исход. Он более вероятен, если заболевание не
было вовремя распознано и назначались порфири-
ногенные препараты. Непосредственными причи-
нами летального исхода бывают внезапная смерть,
часто связанная с нарушением иннервации сердца и
гиперкатехоламинемией, паралич дыхательных
мышц или тяжелый бульбарный синдром.

У выживших восстановление начинается спустя
2–3 нед после того, как полинейропатия достигает
максимума. Полное восстановление наблюдается
часто, но может растянуться на несколько лет, в
течение которых у больных сохраняются парезы ки-
стей и стоп, вегетативная дисфункция. На фоне вос-
становления могут происходить рецидивы, часто бо-
лее тяжелые, чем первый приступ.

Все клинические проявления приступа ОПП объ-
ясняются вовлечением вегетативной нервной систе-
мы, дисфункцией периферической или централь-
ной нервной системы. Однако механизмы пораже-
ния нервной системы остаются неясными. Опреде-
ленное значение в патогенезе имеют сосудистые и
нейроэндокринные нарушения. Аминолевулиновая
кислота (АЛК) и порфобилиноген (ПБГ) обладают
непосредственным тоногенным влиянием на сосу-
дистую стенку и гладкую мускулатуру; а локальный
спазм сосудов может приводить к ишемии и сегмен-
тарной демиелинизации в периферической и цент-
ральной нервной системе. Во время обострения про-
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Яисходит повышение содержания в крови катехола-
минов, иногда до уровня, наблюдаемого при фео-
хромоцитоме. ОПП – одна из частых причин син-
дрома неадекватной секреции АДГ, который связан
с поражением гипоталамуса и приводит к гипонат-
риемии и гипоосмолярности плазмы и, вследствие
этого, к выраженным общемозговым проявлениям
(угнетению или помрачнению сознания, эпилепти-
ческим припадкам). Поражение нервной системы и
других органов и тканей также связано с цитотокси-
ческим воздействием избытка порфиринов и их
предшественников. С кровью порфирины разносят-
ся по всему организму и попадают в кожу. Там они
при инсоляции взаимодействуют с фотонами (фото-
химические реакции), передают поглощенную энер-
гию молекулам кислорода с образованием свобод-
ных радикалов (в частности, супероксидного ради-
кала) и вызывают фототоксическую реакцию.

Для подтверждения диагноза определяют кон-
центрацию порфиринов в моче и плазме, актив-
ность ферментов, участвующих в синтезе гема.
Окончательным этапом диагностики больных, осо-
бенно асимптомных носителей порфирии и в фазе
ремиссии, является проведение ДНК-анализа.

Клинического случай
Больной Ф., 35 лет, поступил в неврологическое от-

деление областной больницы №2 16.10.08 по линии
санавиации в состоянии средней тяжести с жалобами
на слабость в руках и ногах, нарушение ходьбы, об-
щую слабость, повышение температуры тела до
37,6°С, изменение голоса, нарушение дыхания, за-
трудненное мочеиспускание, снижение массы тела.
При неврологическом осмотре: больной в ясном со-
знании, адекватен, ориентирован во времени и про-
странстве, ЧМН – зрачки d=s, фотореакция и кон-
вергенция сохранены с 2-х сторон, глазодвижения в
полном объеме, диплопии и нистагма нет, лицо сим-
метрично, мимика не нарушена, дисфония, дисфа-
гия, глоточные рефлексы с мягкого неба отсутствуют,
с задней стенки глотки – снижены d=s, язык по сред-
ней линии, артикуляция речи четкая, дыхание с уча-
стием вспомогательной мускулатуры, мышечная си-
ла снижена в верхних конечностях до 1,5 б в прокси-
мальных отделах, до 4 б – в кисти, в нижних конечно-
стях – до 1 б в проксимальных отделах, до 4,5 б – в
стопах, гипотония и гипотрофия верхних и нижних
конечностей, сухожильные рефлексы с верхних ко-
нечностей отсутствуют с 2 сторон, коленные – отсут-
ствуют с 2 сторон, ахилловы – живые d=s, чувстви-
тельных расстройств – нет, в позе Ромберга не стоит и
координаторные пробы выполняет с дискоординаци-
ей из-за тетрапареза. Пальпация ПВТ – безболезнен-
на, симптомы натяжения – отрицательные. Тазовые
функции – затрудненное мочеиспускание. Походка –
не передвигается из-за тетрапареза. Больной резко
астенизирован, беспокоит чувство постоянной трево-
ги, нарушения сна. Дермографизм – бледно-розо-
вый, выраженная вегетативная лабильность – гипер-
гидроз, нестабильность АД – 100/60–150/100 мм рт.
ст., Ps – 120–130 уд/мин, синкопальные состояния
при перемене положения тела из горизонтального в
вертикальное, субфебрильная температура –
37,6–37,2°С. Кожные покровы – чистые. Пальпация
живота слегка болезненна. Из анамнеза выяснено: с
21.09.08 г. по 22.09.08 г. отмечалось переохлаждение
(промок под дождем, однако находился на боевом
посту, покинуть который не мог в течение суток), с
22.09.08 г. появилось повышение температуры тела до
39°С, боль острая в области живота. Лечился само-
стоятельно – парацетамол, анальгетики, без эффекта.

По данным представленной выписки 26.09.08 г., гос-
питализирован в терапевтическое отделение ЦГБ г.
Донецка с подозрением на язву 12-перстной кишки; в
связи с отсутствием эффекта от терапии и ухудшени-
ем состояния больного 29.09.08 г. направлен в госпи-
таль МВД. В дороге при транспортировке состояние
резко ухудшилось, развился генерализованный судо-
рожный эпиприступ с прикусом языка, упусканием
мочи. Госпитализирован по скорой помощи в бли-
жайший стационар в хирургическое отделение с ди-
агнозом: синдром Мелори-Вейса. 01.10.08 г. на фоне
сохраняющейся температуры тела 37,7–37,9°С появи-
лась петехиальная сыпь, переведен в инфекционное
отделение, созван консилиум, однако диагноз не вы-
ставлен. 04.10.08 г. появилось неадекватное поведе-
ние, консультирован психиатром (мнение о диагнозе
в представленной выписке не указано); 06.10.08 г. – на
фоне проводимой терапии состояние больного резко
ухудшилось, усугубились расстройства сознания, в
ОАК 06.10.08 г.: Hb – 62 г/л, эритроциты – 1,9×1012/л,
лейкоциты – 12,4×109/л, П-12, С-63, Л-15, М-10, СОЭ –
28 мм/ч, тромбоциты – 227,7×109/л, токсическая зер-
нистость нейтрофилов. Состояние расценено как же-
лудочно-кишечное кровотечение и в связи с тя-
жестью состояния больной переведен в АРО с диаг-
нозом: синдром Мелори-Вейса; выполнена ФГДС –
признаков острого желудочно-кишечного кровотече-
ния не выявлено. Созван повторный консилиум, кон-
сультирован по санавиации – диагноз не ясен. Выпол-
нено СКТ головного мозга 06.10.08 – признаки внут-
ричерепной ликворной гипертензии. По данным
представленной выписки, выполнено УЗИ внутрен-
них органов, сердца; исключен миокардит. Переве-
ден в терапевтическое отделение, где неоднократно
отмечались приступы кратковременной потери со-
знания без судорог при перемене положения тела из
горизонтального в вертикальное. 14.10.08 г. – появи-
лись слабость в конечностях, тазовые нарушения,
осмотрен неврологом, консультирован по санавиа-
ции неврологом, высказано мнение в пользу – острой
вторичной моторной полинейропатии, рекомендова-
но выполнение люмбальной пункции. 14.10.08 г. вы-
полнена люмбальная пункция – ликвор вытекал под
нормальным давлением, прозрачный, белок – 0,33%,
цитоз – 3 клетки в 1 мм3, глюкоза – 4,4, реакция Пан-
ди – «+». 16.10.08 г. госпитализирован по санавиации в
н/о ОБ №2. В отделении в течение суток выполнены
общий и биохимический анализы крови, общий ана-
лиз мочи, коагулограмма, иммунограмма (отклоне-
ний от нормы не выявлено) ЭКГ, УЗИ сердца, органов
брюшной полости, почек, мочевого пузыря, проста-
ты, рентгенограмма органов грудной клетки, ФГДС –
патологии не выявлено. С учетом вышеизложенного
16.10.08 г. выставлен диагноз: Острая перемежающая
порфирия. Порфирийная полинейропатия, выра-
женный вялый тетрапарез, бульбарный синдром, та-
зовые нарушения. Цвет мочи при поступлении был
светло-желтый, на этапах обследования и лечения
также не отмечено изменения цвета мочи, хотя при
детальной беседе родственники указали на покрасне-
ние мочи в дебюте заболевания. Исключены порфи-
риногенные препараты, назначена нейрометаболи-
ческая терапия с контролем объема инфузионной те-
рапии и уровня натрия в крови. Общее состояние
больного стабилизировалось, но подтвердить диаг-
ноз лабораторно не удавалось в связи с отсутствие
методики исследования в г. Ростове-на-Дону, специ-
фическую терапию провести также было невозмож-
но в виду отсутствия препаратов гема в России, а от
введения 40% глюкозы до 1000 мл/сут отказывались
врачи реаниматологи из-за незнания подобной мето-



дики лечения и отсутствия опыта. 22.10.08 г., несмот-
ря на положительную неврологическую динамику на
фоне неспецифической терапии и энтерального
приема глюкозы, отмечалось покраснение мочи; вы-
полнено исследование мочи по cito – эритроцитов не
выявлено, что явилось косвенным подтверждением
наличия в моче порфиринов или их промежуточных
продуктов метаболизма, приведших к окраске мочи в
красный цвет. 29.10.08 г. при непосредственном уча-
стии родственников больного удалось организовать
исследование мочи в Гематологическом научном
центре РАМН: содержание общих порфиринов –
0,31 мг/л (N – до 0,15мг/л), порфобилиногенов – 
60,5 мг/л (N – 0–2,0 мг/л), δ-аминолевулиновой кис-
лоты – 21,7 мг/л (N – 0,1–4,5 мг/л). 10.11.08 г. больной
переведен в гематологическое отделение ОКБ-1 с по-
ложительной динамикой: уменьшилась выражен-
ность тетрапареза (мышечная сила в проксимальных
отделах рук 2,5–3 б, в кистях – 4 б, в проксимальных
отделах ног – 3–3,5 б, в стопах – 5 б, сухожильный
рефлекс с в/к – отсутствует, появились коленные
рефлексы d=s, ахилловы живые с 2-х сторон), регрес-
сировали тазовые нарушения, дисфония, дыхание са-
мостоятельное адекватное, без участия вспомогатель-
ной мускулатуры, уменьшилась дисфагия, вегетатив-
ная лабильность (АД – 120/80 мм рт. ст., Ps – 100 уд в
мин, синкопальных состояний не отмечалось, норма-
лизовалась температура тела), больной самостоятель-
но передвигается в пределах палаты, сохраняется
астенизация. После проведения лечения нормосан-
гом в дозе 3 мг/кг в течение 3-х дней состояние боль-
ного значительно улучшилось, к концу декабря 
2008 г. неврологический дефицит практически пол-
ностью регрессировал.

Сложности диагностики и лечения данного забо-
левания состоят в следующем:
• больные изначально попадают в хирургические

или другие непрофильные отделения, в зависимо-
сти от преобладания тех или иных симптомов, где

специалисты не знакомы с данной патологией, а
симптоматическое лечение порфириногенными
лекарственными препаратами (в особенности нар-
коз с барбитуратами, НПВС, анальгетики, анти-
биотики и т.д.) приводит к резкому ухудшению со-
стояния больных с развитием нарушений созна-
ния, тяжелой полинейропатии с бульбарными и
дыхательными нарушениями;

• многие лаборатории, даже в крупных межрегио-
нальных клиниках, не владеют методикой и спе-
циальными реактивами для определения порфи-
ринов в моче, хотя это исследование является
скрининг-тестом;

• единственным патогенетическим методом лече-
ния являются препараты гема, которые отсут-
ствуют в России (нелицензированы), а большие
дозы глюкозы (20–40% до 1000 мл или 400–600г
глюкозы/сут) не всегда эффективны (не говоря, о
возможных осложнениях и соблюдении необходи-
мых условий введения).
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Боль в шейном отделе
позвоночника

А.И.Исайкин
Первый МГМУ им. И.М.Сеченова

Боль в шее является одним из наиболее частых ви-
дов болевого синдрома, который может в отсут-
ствии лечения принять хроническое течение. В
статье обсуждаются причины возникновения болей
в шее, приводятся степени выраженности болевого
синдрома по шкале NPTF, методы обследования па-
циентов с болями в шее и подходы к лечению, в
частности, к фармакотерапии.

Ключевые слова: боль в шее, цервикалгия, Миль-
гамма.

Pain in the cervical spine area
A.I. Isaykin

I.M. Sechenov FMSMU, Moscow

Neck pain is one of the most common types of pain,
which can become chronic in case of no proper trea-
tment. The article discusses causes of pain in neck area,
its degree scale called NPTF, methods of patients’ exa-
mination, and approaches to neck pain treatment, in
particular to drug treatment.

Key words: neck pain, cervicalgia, Milgamma.

Боль в шее в течение жизни испытывали 3/4
взрослого населения. С возрастом риск возникнове-
ния болей в шейной области увеличивается, чаще
страдают женщины [3, 9].

В большинстве случаев боль в шее не связана с
серьезной патологией и заканчивается полным вы-
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