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ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ДЕФЕКТЫ ИОННЫХ КАНАЛОВ И 
НЕВРОЛОГИЧЕСКИЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ В _ КЛИНИЧЕСКОМ, 

ГЕНЕТИЧЕСКОМ И ФИЗИОЛОГИЧЕСКОМ АСПЕКТАХ 

Казанский государственный медицинский университет 

начиная с 90-х годов описьmаются мута-
ции генов, кодирующих белки ионных 

каналов. Эти мутации обусловливают развитие 

ряда неврологических заболеваний, получив­

ших название каналопатий (КП) [30, 36]. Пред­
ставляет ЮfТерес изучение КJШНических .осо­

бею-юстей наследственных неврологических 

заболеваний, основой патогенеза которых яв­

ляются генетические дефекты ионных кана­

лов, под едЮfЫМ углом зрения, а также по­

пытка анализа вероятных физиологических 

процессов, лежащих в основе этих заболева­

ний. Такой подход может иметь важное значе­

ние для новой систематизации этих заболева­

ний, обьгmо относящихся к различным rpyimaм, 
и для развития современной стратегии их те­

раrши. 

Существуют следующие классификации КП 
[30, 36, 50] , составленные 

исходя из локализации пораженного канала -
скелетно-мьшrечные КП и КП центральной 
нервной системы, 

в зависимости от избиратеJТhности ионного 

канала - кп с поражением Na+, к+, с1- и.rrn 
Са2+ -каналов , 

с учетом типа активации пораженного ка­

нала - КП, вызванные мутация.ми потенциал­
зависимых каналов, активация которых проис­

ходит при изменеЮ1И мембранного потенциала, 

и КП, вызванные мутациями л:игандзависимых 
каналов, для активац:шI которых необходимо 

присутствие какого-JШбо ХЮ\,fИЧеского агента 

(лиганда). 

I. СКЕЛЕТНО-МЫШЕЧНЫЕ КАНАЛОПАТИИ 

1. Первичные периодические параличи 
(ПП). Эта группа заболеваний, характеризую­
щихся преходящими приступами мьШJеtПiой 

слабости различной локализации и выражен­
ности, без сопутствующих нарушений созна­
ния:, чувствитеJТhности и координации. Они 

классифю...щруются на основании уровня сы­
вороточного к+ в момент начала приступа как 
nrnep-, норма- и пmокалиемически:й ПП [1, 
2, 20, 41, 43]. В лечении ПП, кроме компенса­
торного введения электролитов, эффективен 

прием диакарба [1, 2, 6, 20, 41, 43]. 
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la. Гиперкалиемич:еский ПП (гиперПП). 
С:mюнимы: К-чувствительный ПП, Гамсторn 
болезнь. ГJПiерПП вызван мутацией а-субъ­
единицы потенциалзависИ}4:ого N а+ -канала 
мембраны скелетной МЫШЦЫ [30, 69]. ДанRая 
мутация приводит к следующим патофизиоло­

гическим изменениям: нарушение :инактива­

ции канала - увешrчение N,~+, входящего 
тока и следующего за. ним: -J(+ . выходящего 

тока во время потенциала дей_ствия: (К+ на­

каruш:вается в межклеТОЩ-IОМ пространстве, а 

затем в крови, что приводит к гиперюuше-

--. мии)- - потенциал действия затягивается по 
.. ;времени - мышеtП-Iая клетка длите.;тIЬный пе­

риод рефра:ктерна - повторные стимулы со 
стороны мотонейрона не вызывают сокраще­

ния волокна. Заболевание больше распростра­
нено среди мужчин, начинается в возрасте до 

.10 лет и характеризуется приступами мышеч­
ной слабости, обыЩ-10 ограниченной опреде­
ленными :мь1шечными груrmами (преимуще­

ственно поражаются икроножные и бедренные 

мышцы), и парестезиями в конеtrn:остях и в 
периоральной области [20, 41]. Приступы обыч­
но возникают в дневное время или в начале 

ночи, длятся от 1 О :м:инут до одного часа, но 
могут достигать 12 часов. Частота - от ежед­
невных до одного раза в недето и, как прави­

ло, с возрастом уменьшается [20]. Провоцирую­
щим:и факторами: являются отдых после физи- 1 

ческой нщрузки, прием калия, охлаждение, стресс, 
сон, анестезия [1, 2, 6, 20, 30, 43, 69]. В меж­
приступном периоде возможны замедление 

petrn, тяжесть век, Юfогда птоз, может быть 

фиксированная :мышечная слабость, возможно 
[43] появление l\ШОТОJUШ век, тща, языка, 

:мышц предплечья и большого пальца, которую 

можно выявить охлаждением указанных грУJШ 

:мьшщ. У маленьких детей заболевание прояв­
ляется прекращением юrn изменением харак­

тера плача; некоторые родитеJШ: замечают, что 

их ребенок, особенно после охлаждения, на­
чю~ает смотреть необычно пристально [20, 43]. 

16. Нормокалиемический ПП (нормПП). 
1 

Этот тип ПП вызван мутацией <Х-субъеди- 1 

НIO.J.ьI потенциалзависимого N а+ -канала мемб­

раньг скелетной мышцы [30]. Мутация вызы­
вает следующие патофизиологические измене-



ния: нарушение. инактивации канала (вероят­
но, нарушение меньше, чем при пmерПП) -
ув.еличение Na+ входящего тока и следующего 
за ним к1- выходящего тока (незначиrrельное 

КОJП1ЧеСТВО К+ накапливается В межклеточном; 
пространств~) - потенциал действия з~тягива­
ется по врему;ни - мышечная клетка длитель­

ный период р.ефрактерна - повторные стиму­
лы со стороны магонейрона не вызывают сокра-

щения волоща . 
1 

НормПП -·яВЛЯ~тся. нщ-iболее редКИМ вари­
антом ПП [1, 2, 41]. З.або11евание наЧЮfается в 
возрасте до 1 О лет, с одинаковой частотой сре­
ди как ~~ так и женщин -1-:1 характеризу­

етсJ.[ -приступами. ,распространенной мы_шечной 

слабости, которые возникают обы'Шо утром при 

пробуждеJ:IJ:Ш, продолжаются от 2 дней до 3 
недель и ПОЩ'Оряются кажщ:,1е 1-3 месяца [20]. 
Приступи провоцируются рхлаждением, при­

емом алкоголя, нередко возникают вQ время 

отдыха после интенсивной физической щ1грузки, 

усиливаются после приема KCl. В межприс­
тупном периоде у некоторых больных :иJ\.1еется 
МЬШiечная слабость; миотонии ООЫ'ШО нет [201: 
У некоторых пациентов набmодаются гипер­

трофия отдельных мышц, атлетическое тело­

сложение [2, 20]. Течение заболевания ·непрог­
рессирующее [ 6]. · 

lв. Гипокалиемичес:кий ПП (гипоПП) 
Причиной его является мутация а-субредини­
цы потенциалзависимого Са2+ -канала ; L-типа 
мембраны скелетной мышцы [30]. Поврежден­
ный канал обладет .сниженной Са2+ -проводи­

мостью. Это приводит к тому, что концентра­

ция Са2+ в :миоплазме не достигает ·веЩ1ЧИНЫ, 
необходимой для запуска 1\,fЬIШеЩ-Iого · сокра­
щеюm. Возможно, гипокалиемия вызшща тем, 

что мутантный Са2+-канал пропуска.уr _· Na+ в 
клетку - .Na .... , к+-АТФ-аза пыта_ется _церецус~ 

тить Na+. вр. внеЮiеточную ср~ду, ,при. эт~м: 
к t · аккумули;р.уется в клетке. ~тщ jзариант 
ПП - на~более частый и тяже~~й .[1, 2, 6, 30, 
41, 43]. Он медлен:но прогр~с~ирует, чаще по­
ражает мужtШН [43] (соотнощение мужчин и 

женщин - 3:1). В 60% случаев заболевание 
начинается в возра_сте до 16 лет и проявляется 
пристуцами слабости и гипотонии :мышц _с 

арефлексией, которьi·е oбыtUio не расцростра­
няются на тщевые и дыхательные мьШiцы (io]. 
В некоторых ~лучаях из-за выражеююй слабос­
-.:и пациентf?I не могут самостоятет,но дойти 
д9, по~ели или поднять голо~у с подушки. При­
с,туп обьиrnр 11а;щrnается с чувства тяжести или 
боли в l·Щrax ИJШ .. crrnнe, общей слабости, по­
ТЛИВОСТk(, .СО~09ТИ,, ,,З<;lТРfднеююго болезнен­
ного мо~.еиспуска~ия ИJШ . жажды. Разв:ивается 
он ночью или под утро, продо,!IЖается от од­

ного часа до 8 дней (обычно не более 72 ча-

сов) и прекращается так же внезаmю, как и 

начинается. Частота приступов - от ежене~ 
дельных до одного раза в жизни. _ Цровоциру\ 
ющими факторами являются большие физи-:­

ческие нагрузки, длительJ;fЪщ, · покой, избыток 
углеводов или NaCl в mпце~ · введение aдpei,J~ :, , ... 

mrna, норадреналина, r~~9корти:кост~роидов. 
У женщин нередко во~hика~т за 1-2 дня ИЛИ в 
первый день менструа~u,iи '[1, 2, 6,: 20, 30, 41, 
43]. Активные движеНИЯ способс~уют пре­
кращению приступа -_ Ц~. В межпр_~с~ом пе­
риоде может сохрацяться: легкая МЬШiечная 

слабость, возможна_:~~jq~.-век .[~., 20]_. 

2. Врожденные ~отонии (МТ). 'забо11ева­
ния данной гpyrrn характеризуются замедлен­

ной релаксацией МЫIIЩ после произвольнь:iх 
сокращений или внешJ:{его воздейс:гвия, про­

являются клиническими, эле:ктрофизиологичес:­
кими и перкуссиоюrы:ми феноменами [37]. Цри 
повторных движениях . симптомы миото.J1:и:и 
уменьшаются. Забол~ваJ:IИе обычно начинается: 
в раннем детском возрасте и встречается с 

частагой 3-6 на 1 млн. населения [70]. МТ 
может проявляться в 'любых мышцах, но пора­
жаются преи::муществеюю м:ьшщы ног~ tПО обус:­
ловливает частые падения пациентов [37]. 
Больные МТ отличаются атлетическим тело­
сложением (истинная гиriерrрофия ~шщ) при 
небольшой физической силе. Перкуссионная 

:миотония лучше всего выражена в двуглавой, 

дельтовидной :мышце и в мьшщах языка [37]. 
Электро:миография (ЭМГ) с использованием 

концентрических шольчатых электродов в вы­

явлении МТ в;ысо~о диагностwm:а. В леч~IJИИ 
миотоний используют мекситилен, дифеюrn, 
новокаина:мид, диакарб, блокаторы кальция, 

гтококорти:костероиды, дизопи:ра:мид [ 41]. По 
типу наследования выделяют аутосомно-дом:и­

нантную и аутосомно-рецессивную (Беккера) 
фор:мы :миотонии~ 

2а. Аутосомно-доминантная МТ (дМТ) 
~ы,з~~ша мутацией с1- -канала мембраны ске­
пещой :мышцы [30, 34]. Поврежде1rnый канал 
рбщщает сниженной проводимостью для ионов 

хлор~. Это приводит к следующим физиологи_­
чесющ процессам: уменьшенmо с1- прqводи­
мости мембраны в покое - уменьшению мем­

бранного потенциала покоя - уменьшению 

порогового потенциала, критический же уро­
вень деполяризации находится на прежнем 

уровне - увеличению возбудимости :мьШiеч­

ного волокна - на одно раздражение :мьшщы 

возникает разряд потенциалов действия -
:мышечное волоюю длительное время находит­

ся в сокращенном состоянии. 

Проявляется дМТ спазмами :мьшщщща, язы­

ка, глотЮf, коне'll!остей (чаще ног), обуслов-
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ливающи:ми трудности при ;вqтавании после 

длительного покоя, неуклюжую ("qдеревенелую") 

nоходку в начале движения и падения· n:ри ходьбе. 

.~ -У- 1мм:~н;ь~ ,цетеi{!. 1 меняется голос при_ rmaчe, 

Q~:х~;а~аJqГ ... задь~~аться · [1, 2, -4i, 43J. Выде­
ляют .. ,неско.1Ц>.1Ф ._ . тююв этой формы ;заболева­

. ~ (37]: 1 -~ -.; __ -Мт Томсена, ·харЗК.Теризуется 
· ·безболезнеююстью. миотонических сокращений -и 
стационарным .,re~_eifИeм; . II тип - МТ ~ боле.з-

. ·»1/iщь;rми :мьшrеWЦ>IМИ сокращениями; Ш ТИП -:-
1. MJ;' G . холодовой зависимостью и пор~жением 
мышц лица . .. По имеющимся _ данньrм [11), 
у 90% больных наблюдаются мягкие фqр:мы за­

. брлеваюrn; 10% цосителей патологическ?го гена 
не, имеют клинr1ч~сЮ1Х проявлений, перкусси -

.· ·онная миотония . отмечается в 55% случаев; от­
·, ~угствие ЭМГ:"".f1р~знаков забол~вания ~ в 6%. 

· 26. Ауто~омно-рецессивная МТ · (рМТ). 
. Синонимы: :миотония Беккера, врождеЮiая ге-

1н~раJIИзованная :миотония. Этиология и пато­
:. ге}:[ез такие же, как при дМТ. Встречается рМТ 
. преимущественно у мужчин, обычно на'ШНа­
.:~ ется в возрасте до 6 лет с мышц ног; посте-
щщно охватывая все мышцы [2, 37, ·41, 50]. 

. -'МоfУТ . набтодаться незначительная &трофия 
·мь~шц, отсугст~ие глубоких рефлексов, у 60% 
_больных - постоянная мышеqная сл~~о_сть, 
у остщrьных - . тоJТhко во время миот:онI<Wес­
ких пр.Jiступов. Течение заболевания ~роrрес­
сирующее, и прогноз хуже, чем при миотонии 

Томсена [1, 2, 37, 41. · 
2в. · Атипичная миотония (АМ). Синоним: 

К-+ -обостряемая миотония. АМ является след­
сrвием мутации а-субъедиющы потеIЩИалзави­

_СJ,ЩQFО Na~ -канала мембраны скелетной мьпп-
. ·ць1 [30]. Мутация приводит к следующим 
патофизиолоrnческим изменениям: нарушению 
инактиващш канала - увеличению Na+ входя­

. щего тока, к+ выходящего тока - удлИНению 
потенциала действия - резкому увеличеI-.IJ.1;Ю 

( ,~QJ-Щентрации Са2+ в миоrmазме - :мьnnеч:ное 

~<щокно длитеJТhное время находится в c<;>.~fl­
, ще_нном состоянии. Вероятно; введение к+ умень­
, JЦ.~~~ :J<+ -градиент между цитоплазмой клетки и 
. Щtт,ер.стицие:м;, что приводит к уменьшению 

к/ ~ыходящего. тока, а знаtmт, к уДЛЮiению по­
';rе11ЦИала д~йствия и еще боJТhшему увеличеЮ1Ю 

-: J.<О:IЩуН'Гр8.Щ1И сан в цитопла~ме. 

. АМ . - . эаболевание, характеризующееся за­
труднением расслабления :мышц, приступами 

резких МЬIШ~tШых болей, появлением перкус­

сион111ых _. ~--- .? _МГ -:-феноменов миотонии [37]. 
Характер110 у~иление симптоматики при. uри­
еме калия_, ,qrмечается хороший лечебныi({ эф-

фект от ацетазоламида. [2, 30, 37, 43]. · 
: 1 ,- .2г.; ;;~ро~еI-Jная парамиотония (Bn). Си­
ндним:: болезнь :~f.rлeijбypra. ВП вызвана мута­
цией а-субъединицьi потеющалзависимог~ Na+-
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канала мембра~ы скелетной мышцы [30, 69], 
. I;IQД в;:rиянием которой развиваются следующие 

Л~'д>физиолщцческие изменения: наруш~ние 

i-... ~~;кrЩ:Jации канала - увеличение Na+ входя­
щ~г.о ток.а, к+ _ в~1ходящего тока - yдmrneIOfe 
цоrеIЩИала действия-:-- резкое уве.тmчеюrе ко:н­

ц~~трации:, сан в :м:иоплазме - м:ышetffioe во-­
лщ<но дJШТельное время находится в сокра--

·- 1 • 

щенном состоянии . 
! JЗП - редкое заболевание, характеризую-­

щееся рано воз~~)рщей и непрогрессирm-­
щей :миотонией, провоцируемой охлажденц~М 

(1, 2, 37, 41, 43]. Повторные движения усили­
вают проявления :миотонии (парадоксальная :мио­

тония). Например, после повторных ~Ji.!.ThHЫX 
зажмуриваний пациент в течени~ . ~ т2. · ;~тут не 
может открыть глаза [ 1]. Ох:лажд~нце с:начала 
провоцирует тонические контрактуры мышц 

шеи, кистей, предплечий, реже ног, а затем 
появление мышечной слабости, которая длит­

ся дольше воздействия холода, проходит по­

степенно и никогда не распространяется на 

мышцы лица, же~ат~льные и дыхательные 

мышцы [43]. Выраженность миотонии пропор­
циональна степени и продолжительности; воз­

действия холода, а восстановление зависит от 
быстроты согревания пациента [37]. Выделяют 
два варианта парамиотоний: 1) ВП, при кото­
рой спонтанные приступы м:ыше1Пiой слабос­
ти провоцируются также приемом калия и со­

пр~:>Вожд~~тся гиперкалиемией, а при лечеюrn 

эффективщ,1 ацетазоламид или тиазидовые ди­
уретики; 2) _ ВП, при которой спонтанные при­
ступы мышечной слабости сопровождаются 

гипокали.е:мией, а при лечении ВП эффекти­
вен сциронолактон. 

2д. Злокачественная гипертермия (ЗГ) 
вызывается мутацией .рианодинового рецеп­

тора саркоплазматического ретикулума скелет­

ной мьrшщы (30]. Патофизиолqгические реак­
ции, развивающ]:Iеся под влиянц~м мутаЦJm: 

повре~енный рецептор вызывает активацmо 

сопряженного с , щ,:rм Са2+-канала - ПОВЫШfiе~- I 

ся концентрация Ca2
-t в миоплазме - Са~+ :~Ц-

. пускает апоптоз клетки - разрушение- ~щщ~­

ного волокна - :м:иоглоб:ин:е:м»я: - гицертер:мия, 

рабдо:м:ишrnз, ацидоз. Триггерами данного кас- , 
када патофизиологических ре~ •• являются 
некоторые анесrетики и м:ьrш~9J-I:f>I.~ - -релаксан-

ты [1]. ., :. 
ЗГ - редкое заболевание и проя.д.щrется тшrь 

тогда, когда пациент подверщ~т.сt~ де_йсnшю 

провоцирующих а:~:-ентов (нар~~з • .. !:(етучими; га­
логенами . и деполяризующими нмышечдыми 

релаксантами). При этом развиваются пmер­
термия, мышеч;ная ригидность (в 25% случаев -
нер:игидные формы) и рабдом:иолиз [1, 2, 12]. 
В начале наркоза у таких больных обычно не 1 



удается добиться удовлетворительной мьIШеч­
ной релаксащш, нарастает тонус жевательных 

мышц, затем быстро повьnпается те:мпература 
тела. Увеmrчение ее более 40°С приводит к 

ресrmраторному и метаболическому ацидозу, 

гиперкалиемии, фибрилляции желудочков и 

смерти. Высокий риск развития злокачествен­
ной пrnертермии отмечен у больных, страдаю­

щих :миопатией центрального стержня и хонд-
. родистрофической :миотонией [1, 2, 12]. 

2е. Болезнь центрального стержня (БЦС). 
· БЦС вызвана мутацией скелетно-мышечного 
рианодинового рецептора [30]. Увелич~ние 
потока_ Са2+ через активированные изменен­
ным риацодиновым рецептором Са2+ -каналы 

саркоцлазматического ретикулума - концент­

рация .Са2+ в :мишшазме возрастает - заболе­
вание .. на~ю-rается в неонатальном периоде, 

поэтому под воздействием высокой концент­

рации Са2+ нарушается процесс формирования 

мыше'Шых волокон, преимущественно затра­

гивающий клеточные элементы в сердцевине 

волоюш (:митохондрии, элементы саркоплазма­

тического ретикулума), что проявляется нали­

чием центральных "стержней" в биоптате ске­

летной :мьшщы. Кроме того, отсутствует актив­

ность многих ферментов. Все это в итоге при­

·водит k _сниженmо тонуса скелетных мьшпц. 

· БЦС - врожденное непрогрессирующее за-

601:fевание, Отt.ЮСИТСЯ К ВрОЖДеННЫМ НеПрОГ-
. рессируюш;:им миопатиям и диагностируется на 
основании д~1х мышечной биопсии [2, 6, 
.12, 41). Т~ымJ1_ клиническими проявлени­

ями з_аболевания . явлщотся врожденная :мышеч-

1-щя слабость, более _выраженная В НИЖНИХ ко­
нечнос:r:ях, задержка моrорного развития, мьnпеч­

ная гипотония, нормальные глубокие сухожиль­
ные рефлексы и отсутствие . :мышеtП-IЫХ гипо­

·трофий, чувствительных . .и интеJUiектуально­

мнестических нарушений. Част9 имеются 

вторичные костно-суставные деформации . (на­
пример, врожденная деформация бедра, pes 
cavus) [12]. В некоторых случаях заболевание 
может проявляться судорогами после физичес­
ких перегрузок, локальной мьIШе-сrnой гипот-
· рофией ИJШ клинической картиной, сходной с 
прогрессирующей лице-лопаточно-плечевой 

мыше'Шой дистрофией [12]. 

3. Врожленная миастения (ВМ). Сино­
ним: конгенитальные миастеничесЮfе сю-rдро­

мы. ВМ - гетерогенная гpyrma редких генети­

ческих нарушений нервно-:мьШiечной передачи, 

характеризующихся патологической мышечной 
утомляемостью [2, 3, 4, 21, 30, 57]. Наличие 
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семейного .1~намнеза и отсутствие терапевти­
ческого эффекта от гтококорти:костероидных 

препаратов и rmазмафереза может быть исполь­

зовано для дифференциальной диагностики ВМ 

от приобретенной миастении [2, 3-,· 57] . Ранее 
выделяли две клинические фор:мы ВМ [3, 4]: 
доброкачествеШJУЮ .врождеШJУЮ миастению с 

офтальмопарезом или 'офтальмоплегией и се­

мейную детскую миастеюnо, · нередко протека­
ющую с тяжелым поражением бульбарных и 

дыхательных :мьriпц . В настояrцее время уста­
новлено, что ВМ обусловлена пораже:ни~м ~он­
ных каналов [30]. По типу патофизиолоГИЧес­
ких механизмов, лежащих в основе заболевтщя, 
выделяют четыре врожденных :миастенических 

сШIДрома [2, 3] . Наиболее распространенными 
:миастеническими синдромами (МС), обуслов­

ленны:ми поражениями ионных каналов, явля­

ются сmщром медленных каналов и МС с де­

фицитом ацетилхотm:овых рецепторов. 

За. Синдром медлеlП-IЫХ каналов вызван 

генетическим дефектом мьппе'tffiого н-холин:о­

рецептора [28, 30, 68]. Муrация приводит к 
· нарушенmо процесса активации сопряжеЮiого 
ионного канала. Этот процесс обеспечивает 

восходящую фазу потеIЩИала действия, щ>это­

му при СШIДроме медлеНН:ЫХ канало~ ИМ:еет 
место нарушение генерации riотеЩJ;йала дейст­

вия, а значит, и мышеtfiiог9 сокращения . . 
36. МС с дефицитом ацетилхотrnовых 

рецепторов вызван . мутацией мышечного 

н-холинорецепторц .[30]. Вероятно, поврежден­
ный рецептор обусл<;>втmает аутоиммунную 

реакцию с последующим разрушением аце­

тилхолиновых реце~ров. 

Синдром медленных каналов - аугосомно­

доминантно наследуемое заболевание с нача­

лом юпmических проявлений в тобом возрас­

те, непрогрессирующим течением с эIШзодами 

обострений и преимуществеЮiой локализацией 
слабости и атрофий в м:ьшщах шеи, лопаточ­

ной мускулатуре, разгибателях пальцев [2, 25] . 
При ЭМГ наблюдаются повторные ответы 

М:ЬШIЦЫ на одиночные стимулы. Отмечается 

улуtШiеJ-Ше состояния в ответ на гунидина суль­

фат, который in vitгo сокращает время откры­
тия ионных каналов, и ухудшение на АХЭ 
препараты и аминоrrnрИДЮI [31). 

Зв. МС с дефицитом ацетилхолиновых 

рецепторов - аутосо:м:но-рецессивно наследу­

емое заболевание, проявляется при рождении 

и в дальнейшем мeдлelllio прогрессирует. Ха­
рактеризуется оно птозом, нарушением глота­

ния, :МЪШiечной гшrотоJШей, задержкой мотор­

ного развития, а у некоторых больных -
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врожденным артроrрипозом; отмечается хоро­

ший эффект на АХЭ препараты и а~опири-
дин [2, . 26, 66]. . 

II . КАНАЛОПАТИИ 

НЕРВНОЙ СИСТЕМЫ 
ЦЕНТРАЛЬНОЙ 

! 

la. Наследственная гиперэксплексия (НГ) . 
Синоним: стартл-болезнь . НГ вызвана мута­

цией а.1-субъединицы глицинового рецептора 

мембраны мотонейрона [30]. В настоящее вре­
мя определены хромосома , ген и, по крайней 

мере, 3 типа мутаций, обусловшmающих раз­
витие НГ у человека [55, 56] . Сообщают о 
летальности подобного генетического дефекта 

для летучих мышей [33~ 58]. Мутация глици­
нового рецептора вызывает нарушение пост­

синаптического торможения мотонейро~ов гли­

цинергичесЮ1Ми нейронами спинного мозга 
(предположите№но, клетками Реншоу)' - мо­
тонейроны не затормаживаются - возникают 

неконтролируе:мые колебания активности мо­

тонейронов. По имеющимся данным [35], при 
НГ также изменяется функционир·ование 
с1--каналов . Одним из основных проявлений 
этого заболевания является патологическая дви­
гательная реакция (вздрагивание) при внеш­

нем, преИ1'vfУЩественно слуховом или тактиль­

ном воздействии, обусломенная повышенным, 
из-за недостаточной ингиб:иции его высшими 

центрами, stа1tlе-рефлексом [ 1, 5]. Startle-peф­
лeкc ( англ. startle - испуг) - физиолргичес­
кий поШiсинаптический рефлекс, возникающий 
в ответ на неожиданный раздражитель и про­

являющийся в виде сокращения МJ1МИЧеских 
мьшщ, сгибания головы, подтягивания надrmе­
чий вверх и вперед, наклона туловшца вперед, 
сгибания в локтевых, тазобедренных и колен­
ных суставах. Выделяют большую и малую 

формы НГ [5, 16, 64, 65]: малая форма прояв­
ляется только непостоянно повьппею-1ым startle­
peфлeкcoм. БоJТhшая форма клинически харак­
теризуется повышенным stюtlе-рефлексом на 

мини- мальные слуховые или тактильнf:>Iе сти­

муль1, мышечной гипертонией (или генерали­

зоваююй ригидностью), возЮ1Кающей при рож­
дении, не набmодающейся во время сна и 
постепенно уменьшающейся с возрастом. При­

ступы падения сочетаются с :мгновенн:ой гене­

рализованной мышечной ригидностью~ . обыч­
но имеются паховые или пупочные грыжи. 

Нередко из-за генерализованной мышечной 
ригидности наступает внезапная смерть мла­

денцев. Магнитно-резонансная (МР) спектро­
скопия выявила лобную нейрональную дисфун­

кцию при данной форме гиперэксплексщ-1 [15]. 
Обсуждаются возмqжные механизмы с~четан­
ного наследования НГ и наследственного спа-
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стическоrо парапареза [11]. Предполагают едю-I­
ство патогенетических механизмов наследствеJ-1-­

ной гиперэксrmекс:ии и синдрома ригидноrо 

(или неподвижного) ребенка (22]. 
16. Ночная лобная эпилепсия (НЛЭ). За-­

болевание первоначально бьmо описано пр.11 

обследовании членов большой австралийской 
семьи, и причиной патологии считали мута-­

ци:ю (замена серина-248 на фенилаланШI) вто-- 1 

рого трансмембранного домена гена а4-субъ­
едию-щы нейронального никотинового ацетил­

холинового рецептора, локализованного на хро­

мосоме 20q 13.2-13.3 [53]. Данная мутация вь1-­
зывает нарушение активации сопряженного 

Nа+-канала (непосредственно канал не з'атро- I 

нут) [30]. Предполагается нарушение процесса 
1 

пресШiаптического торможения нейрона, вы­

деляющего возбуждающий медиатор. В резуль­

тате происходит усиленное высвобождение воз­

буждающего медиатора с последующим в связи 

с эгим появлением очагов эrmлеmического воз­

буждения. Далее бьmо выямено, что в основе 
НЛЭ могут быть и другие варианты мутаций, 
некоторые из которых влияют также на транс­

мембранные переносы кальция [13, 33, 59]. 
НЛЭ - нозолоrnчески самостоятельная фор­

ма доброкачественной парциальной эmmепсии 
с началом ктrnических проявлений в возрасте 

от 2 месяцев до 52 лет, преимущественно в 
возрасте 2-8 лет, и персистирующих в зрелом 
возрасте. Она характеризуется кластерами (до 

8 приступов) коротких (менее минуты) ночньIХ 
моторных приступов с гштеркинетическими или 

тоническими проямениями [6, 30, 42]. При­
ступы обычно возникают сразу же после засы­
пания ИJШ непосредственно перед пробужде­

нием и часто дебютируют криком, внезаm1ым 

затруднением дыхания, громким: вс:хлютывани­

ем, хрюканьем или стоном. По · имеющимся 

данным [44], в 42% случаев манифестными 
с:и:мптома.м:и бьmо внезаmюе пробуждение с 

дистонически-диск:инетическими движениями, 

в 13% - сложное поведение, в 5% - связан­
ное со сном буйное поведение. Наиболее час­
ты:ми аура:ми являются головная боль, слухо­

вые галтоц:юшции, которые способствуют вне­

заmюму пробужденmо пациента. Иногда об ауре 
пациент вспоминает JПШIЬ при целеJ-{аправлщ-

ном опросе. . 
В момент приступа возможны разнообраз­

ные двигательные расстройства (ГШiеркинезы, 

клонические подергивания, тонические вытя­

гивания), поведенческие ИЗМеНеНИЯ (ПОПЫТI_<а 
сесть, насильственная ГЮiерэкстензия, поло­

жение на четвереньках), глаза обычно откры­

ты, . взгляд неподвижен [6]. 70% больных не 

теряJQт сознание. Приступ может проявляться 
только прикусом языка [67]. Течение заболева-



· .ния · циклолептическое .(приступы -еженедель­

д-ц,ц~ .ИJПI ~жемесю-mые). С:r-rижение интеJUiекта 
. :Ц. )царушений в неврологическQм. ,ртатусе , как 
.. .. рравило,- ;не набтодается {6, 53] ., Нейр9р_адио­
- <Графические исследования не выявляюj, изме-
нений, эпилептический патгерн на .- ээr- , в 

.межприступном периоде отсутствует у 84% па­
циентов. Диагноз устанавливают. на основании 
сведений.- о наследственности, данных ; клини­
пе~ких и ЭЭГ~исследований (наличие бифрон-

1 ~~альнь1х эпилептических разрядов на .ЭЭГ в 

- момент приступа). Особенно выделяют высо­
К)'IР диагностичность -видео-полисомнографи­

ческоrо мониторинга [44, 45, 53, 71] . Препара­
том выбора при лечении является карбамазеmrn. 
,Быстрое ~упирование приступов противоэrm­
лептическими препаратами набmодалось у 73% 
(jольных ноtnюд :лобной эrшлепсией [44] . Рас­
~матривают.ся .. возможности патогенет~еской 

·1ХQ~ергической теращш [6, 13, 30, 42,]. 
: lв . . Семейная гемиrшегическая ~грень 

(СГМ). Данный вариант мигрени выз~ан му-
. тацией нейронального потенциалзависимого 
Са2+ -канала Р /Q-типа [30, 32, 47]. При этом 
набmодаются следующие изменения: : увели­
чение пронIО.I.аемости канала для Са2+ ~ повы­

шеЮ1е внугриклето'-nюй конценгращш: Са~+ -
апоптоз клеток головного мозга. Первона­

':I~НО СГМ связывали с мутацией располо­
}ЦЩНого на 19р хромосоме гена, кодирующего 

q,)-субъединицу кальциевого канала Р /Q-тmта 
[30]. Кроме ·нескольких типов мутаций в пре­
делах 19-й хромосо:мы, в последнее время так­
же бьuш выявлены связанные с СГМ »змене­
_ ния, _ локализуюшиеся на длинном ruieчe 1-й 
. хромосомы, котор1:>1е контршrnруют к~цие-

~ые" и KaJllieB~Ie кана;rы [30, 32]. 
СГМ проявляется головными боля:ми, кото­

рым в большJШстве случаев предшествует аура , 

преходящим гемипарезом, длительностью до 

нескольких дней, нередко головокружением и 

другими симптома:мц __ ,;щдней черецно~ ямки, 

.... что, вероятно, связано с локализацией повреж­
даемых при данном заболевании Р/Q-к~цие­
вых каналов преимущественно в мозжечке [30, 
32, 47]. В межприступном периоде мqryr на­
бmодаться нистагм, дизартрия, а у 50% боJТh­
ных - · мозжечковая атаксия и МРТ -признаки 
атрофии мозжечка [30]. 

\г .. Эпизодическая атаксия 1 типа (ЭА 1). 
Сююним:: эrmзодическая атаксия с :м31оки:ми­

ей. Генетическим: дефектом, связанны~ с дан­
ной патологией, является мутация ген~ калие­
вого канала (в настояще~ время ВЬfЯВЛено 

несколько вариантов мутаций, соответствую­

щих данному фенотипу, что свидетельствует о 

гетерогенности данной патологии) [23, 30; 52]. 
Мугация нейронального . к+ -потенциалзависи-

8. нневрологический вестник", № 1-2. 

·.,ОБЗОРЫ 

мого . к(}н;ала ·цwзыв~ет уменьшение ,калиевоrо 

тока :во iВР.~1\Щ-mотецци_ала дейGт,вия - удлине­
ние цот,щ)11:~ д~йств»д: •JЩ-3.с;).: ~щ,щщщя р.е­

поляриз~щего действщ,: 11:.J~/ )·.;1'P~~1 =-~. ~~дщщцу 
времени - пребывание =клетки в .Т&')!енце . ДJЩ­
тельного периода времени в . рефрактерном 

· · периоде (не отвечает на ВОЗДеЙСТВИе , СО : СТОрО­
НЫ других .нейронов) . Будучи редким забол~ва­

нием, ЭАl обычно дебютирует в детск~м :- в.оз­
расте и продолжается . в течение : всей -жиани. 

Для нее характерны приступы генерализован­

ной атаксии, которые могут провоцироваться 

эмоциональным перенапряжением :или вне-зап­

нь1м началом движения, а в межприступном 

периоде - :миоюrмией и непрерывной . спон­

танной активностью на ЭЭГ, не всегда прояв­
ляющейся клинически [10, 18, 29, 30; 38]. 
В отличие от ЭА2, продолжительность присту­

пов атаксии при ЭАI -составляет несколько 
минут, · приступы могут повторяться несколько 

раз в день . В межпристуm-юм периоде обычно 

не набтодается нистагма, мозжечковой -дис­

функции: МРТ головного мозга - в · пределах 

нормы, · в дебюте ЭАI -головокружения не ·бы­
·вает [10, 17]. Эффективным препаратом В ''Ле­

чеюrn как ЭАl , так и ЭА2 является ацетазола-

мид [10] . 
lд. Эпизодическая атаксия 2 типа (ЭА . 2). 

Синоним: наследственная пароксизмальная 

мозжечковая атаксия. В настоящее время опи­

сано несколько фенОТИШ1Ческих вариантов ЭА2, 
связанных с 19-й хромосомой [10, 30]. Мута­
ция нейронального потенциалзависим:ого Са2+ -

канала Р /Q-ти:па вызывает следующие сдвиги: 

увеличение проницаемости KaJ:Iaдa ДЛЯ Са2+ -

повышение внутр:иклетоtП-Iой концентра.щrn 

сан - апоптоз клеток мозжечк~_. ;эА2 явля~т­
ся редким заболе:J3анием, возникающим: в воз­

расте от 3 ДО 44 лет (чаще до 20 лет). Харак­
теризуется этот вариант продолжительными (от 
нескольких часов до 3 суток) приступами, ти­
пичньrми кли:ниче.скими проявлениями кото­

_рых является атаксия туловища и конеtffiостей, 

-невнятная речь, головокружение, тошнота" рв_о­

та, двусторонняя слабость коне-сrnостей; ~усiо­
роннее снижение зрения, провоциру- е:мые ф~­
зичес:ким переутомлением, эмоциональн:юм 

перенапряжением, приемом алкоголя [10, 17, Зq-]. 
В межпристуnном периоде наблюдается нис'ГаГМ 
(у 80%), атаксия (преимущественно слабо вы­
раженная и лучше выявляемая при ходьбе по 
одной JШНИИ). В семьях с поздним началом 

заболевания отмечается более выраженная и 

прогрессирующая межприступная атаксия. Воз­
можно бессЮv1Птомное носительство данного 

геноnmа. У 13% больньrх выявляют непарок­
сизмальное течение атаксии в сочетании· с 

нистагмом. 50% больных жалуются - на мигре-
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нозные головные боли, у некоторых выявля­

ются признаки базилярной мигрени [10] ·. Вов­
ле~1ение в патологический процесс при данном 

заболевании нескольких структур мозга . - моз­

жечка, ствола мозга и коры больших полуша­

рий. .. - выявляется как по клиническо.11 карrn­

.Н~\' так и по данным позитронной э:мисqионн.ой 

томографии, определяющей снижение :метабо­
лизма глюкозы в мозжечке нижней . части ви­

сочных долей и в обоих таламусах, цо МРТ 
головного мозга - признаки атрофии мрзжечка 
(10, 30]. Преобладание мозжечковой с~ма­
тики может объясняться преи:мущественной 
локализацией Са2+-каналов P/Q-ТIOia JПifенно в 
мозжечке. 

le. Спиноцеребеллярная атаксия :6 типа 
(СЦА 6). Этот TIOl атаксии обусловлен мута­
цией (увеличением числа тринуклеотидных 

САО-повторов) нейронального потен:циалза­
висимого Са2+ -каналов Р/Q-типа [30,54], вслед­
ствие которqй увеличивается - проницаемость 

канала для Са2+ - повышается внутриклеточ­
ная · концентрация Са2+ - возникает апоптоз 

клеток Пуркинье, клеток-зерен, клеток зубча­
того ядра, нижн:ей . отmы. СЦА 6 - :fJариант 
наслед~твенных мозжечковых атаксий без ре­

тинальной дегенераuии (хотя в 30% случаев 
имитирует спорадические атаксии) и проявля­

ется пр9грессирующей мозжечков.ой д}1сфунк­
цией. Последняя ведет к атаксии ходьб~~, позы 
и конечностей, дизартрии и глазодвигательным 

нарушениям и со~.етается с общемозговыми, 
экстрапирамидным:и, бульбарными, спинальны­
ми и периферическими поражениями [27, 54]. 
Сообщают о пароксизмальности течеюm СЦА 6 
у некоторых больных [27]. При МРТ головного 
мозга у больных СЦА 6 oбыtrno выявляется 
атрофия червя и полушарий мозжечка, а в 25% -
легкая диффузная церебральная атрофия ·. 

---:::: 

В структурах. мqзгового ствола в · первые · 1 Q :.!лет 

заболевания при .·МРТ патологии, как правJШо" 
не обнаруживается даже у больных с нар;уше1-­

нием взора и ·· глотания. Гистологическое • ис~ 

следование показывает выраженную мозжечк<;>=­

вую атрофmо с уменьшением Юiеток Пур- кинъе 

и гранулярных клеток, а также клеток зубчато­
го ядра и нижней оливы [30]. СЦА 6 составляет 
12-'13% от числа всех ауrосо:м:но-до:минантн:ых 
мозжечковых атаксий и по сравнеюпо с други-

:ми . СЦА чаще . начинается после 50 лет · : (при 

других СЦА средний · возраст начала заболева­

ния приходится на 32-37 лет), значительно чаще 
проявляется двоением и мозжечковыми глазо­

двигательными нарушениями, реже - rmрам:ид­

ной и экстрапирамидной с:и:мптоматикой. На­
рушения интеллекта отсутствуют [54]. 

Расстройства функций ионных каналов, яв­

ляющиеся результатом генетически-детерми­

нированных каналопатий и лежащие в основе 

их патогенеза, представлены на рисунке и в 

табтще. 

Проведенный анализ позволяет выделить 
следующие особенности генетически-детерми­

нированных :КП: 

1. Огличительной КЛИJ-ШЧеской особеююстью 
КП является пароксизмальность течения дан­
ной груrmы заболеваний; ·за искточением врож­

деm-1ых миастенически:х синдромов. Кроме того; 

при некоторых заболеваниях имеется сочета­
ние пароксизмов различного характера (напри­

мер, приступы атаксии и :мигренознь:rх голов­

ных болей при ЭА 2). 
2. Заболевания начинают проявляться, как 

правило, при рождении или в детстве. Значи.:. 

тельно реже набтодаются поздние дебюты; 

течение заболеваний преимущественно непрог­
рессирующее или медленно прогрессирующее. 

Таблица 
Локализация генетического дефекта, название гена и тип. наследования при неврологических 

заболеваниях, обусловленных генетически-детерм.инированными каналопатиями 
Заболевания Иоюrый канал Тип наследования Хромосома 

ГиперПП Nа+(ПЗ)* доминантный l 7q23. l-q25 .3 
Нормо.ПП Nа+(ПЗ) доминантный l 7q23.l-q25.3 
ГипоПП Са2+(ПЗ) доминантный lq32 
дМТ :-1 СL-(ПЗ) доминантньiй · 7q35 
рМТ СL-(ПЗ) рецессивный 7q35 
п:~ Nа+(ПЗ) доминанщ:ь~~ l 7q23.l-q25.3 
А~ Nа+(ПЗ) доминантный 17q23.l-q25.3 
зг Са2+(ЛЗ)** дом~нантный l 9ql3. l 
БЦС- са2+(лз) доминантный l 9q13. l 
вм Nа+(ЛЗ) доминантный 2q 

нг 
рец~ссивный 17р 

СL-(Л3) д9минантны.(1 5q32 
нлэ Nа+(ЛЗ) до·минантньiй 20ql3.l-13.3 
ЭАl К+(ПЗ) · :Доминантный 12pl3 
СЦА 6 са2+(Пз) · ; доминантный •: 19р13 
ЭА 2 са2+(ПЗ) .· ;_,цоминантный 19pl3 
гм са2+(1Iз) доминантный 19p_l\ . 

't ,: • ~ ' ' 

Примечание. * Потенциалзависимый и_онный кана.Jt~· ~* лигандзависимый ионный канал. 
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Нейоональные ионные каналы 

Эпизод~ческан атаксия · 2" типа:' ­
Сf.lиноцеребеnл:~РН~я: ат~кG·и~ 
.6типа · 
·с·емейная· rеми~Л9Г:И4е:GК8Я· 

.. миrр·ень 

nпаэмоЛ~М~ :Нейрона 

Скелетно-МЬfШечньrе ионные каналы 

. + ...... · · :.:rип _~.Р:- ·:ИJ-i_ормq~~лиемt,ческий 
: периодиче~~е· п~раriи.чи 

.. Врожд·еннаrJ. гrара~ИОТОНИ9 
А типичная ми·отония 

· Сv~_ндром. м~дтщных ка~аnо~ . 
Син;:ф_ом де.фиц~а холинор.ецеriторов 

Рис. Схема расположения и функционирования ионных -каналов, генетические дефекты которых приводят , к 
развитию наследственных неврологических нарушений [30, 49]. 

Примечания: _ 
1. Белым цветом представлены паrенциалзависимые каналы, черным - лигандзависимые каналы. Стрелками обозначены 

направления ионных токов при аюивации :каналов .. В рамках указаны невролоrические нарушеШIЯ, вызванные генетическими 
дефектами канала . 

. 2. Функции каналов : . : 
- потенциалзависимый Nа-канал: обеспечивает инициацию и деполяризационную фазу потенциала действия; 
- Nа-каналы н-холинорецептора, глициновоrо рецептора: обеспечивают постсинаптический потенциал, лежащий в 

основе процесса инициации потенциала действия; · · 
- Са2+ - канал: обеспечивает запуск таких важнейших внугриклеточных · процессов, как мышечное сокращение, вьщеление 

медиатора в синаптическую щель и др. ; . .. . _ ! - -

- к+-канал: обеспечивает фазы реполяризаuии и гиперполяризации при потенциале действ~; . 
- Сl-канал увеличивает мембранный потенциал мембраны мышечного волокна. -

3. Препаратом выбора при лечеНЩ{ канало­
патий, обусловленных патологией потеI-ЩИал­
зависим:ых ионных каналов, является диакарб 
(ацетазоламид). Предположительно _он действует 

стабили:зирующе на патологически измене1-mые 
, ионные каналы путем изменения внеклеточ­
ного рН (создается метаболический ацидоз, 

который модуmfрует функцию зависимых от 

напряжения: ионных каналов) [54]. Замечено 
[10], что заболевания, характеризующиеся па­
роксизмальной симптоматикой, при которых 

набmодается хороший эффект от ацетазола:ми­

да (диакарба) и при которых бьum: идентифи­
цированы об:ущтовливающие их гены, сочета­

ются с патологией ионных канало:1;3. 

4. Разлwrnые мутации в пределах одинако­
вых генов могуг вызывать различные заболева­
ния. Так, мугация гена нейронального н-холи­

норецеmора ·ответсгвенна за развmие по крайней 
мере трех феногипов: доброка~естве1rnых се­

мейных неонатальных судорог, аугосомно-до­

минантной ночной лобной эпилепсии и синд-

рома низкоамплитудной ЭЭГ [60]. Мутащm гена 
нейронального потеНIЩалзависимого сан -ка­

нала Р/Q-типа может быть причиной _семей­

ной гем:иплегической :м;игрени, эпизодцческой 

атаксии 2 типа, спиноцеребеллярной атак­

сии 6 типа, а та.JС?К.е неге:мmmеГИЧеской :миг­
рени '[40, 47, 62, 70]. Мутации в генах раЗЩIЧ­
ных каналов ,могут привести к очень сходным 

фенотипам (гене~ески; . гетерощннь:rм) (19]. 
Например, ripи :миотонии патологический ген 
может лока;m:зоваться в 7 или 17-й хромосоме, 
изменяя деятельность Na+ - и.ли· с1---каналов [34], 
при эпизодической атаксии - в 1, 12 или 19-й 
хромосоме [10, 29], -при эrшлепс:ии - в 8, 20 
или 21-й хромосоме [14, 48, 60, 61] , _.гфи геми­
плегической мигрени -~ в 1 или-~J~:...А~ромосо­
ме [30, 46, 62]. Некоторые генетически детер­
:минированные канало:патии имеют КJIЩiИЧеские 
проявления, сходные С· аутоиммунными забо­
ле1щниями, - ауrоим:му1-mые фенокоmrn: (на­

пример, :миастения и нейро:м:и:отония) (30]. 
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ОБЗОРЫ 

5. Из всех известных каналопатий, диффуз­

ное (м:ногосисте:мное) церебральное поражение 
характерно только для заболеваний, обусловлен­

ных мугацией генов, локализующихся в 19-й 

хромосоме. Интересно, что с этой же хромосо­
мой связаны болезнь Альцгеймера, ЦА;ЦАСИЛ 

( одним из проявлений этого заболевт-щя явля -
ется многоочаговое поражение головного мозга) 

и семейная пmерхолестеринем:ия (спощ>бствует 

нарушению мозгового кровообращения)' [7] : 
Изучение каналопатий продолжается. Кан­

дидатами на включение в группу заболеваний, 

в патогенезе которых патология ионных кана­

лов играет ведущую роль , являютс_я невроло­

гические заболевания, имеющие пароксизмаль­
ное течение. Наиболее вероятт1ми генетически 
детерминированными КП , исследование кото­
рых сейчас :п;роводится , представляются паро­
ксизмальный хореоатетоз со спастичн·остью 

(патологию связывают с мутацией, локаrш:зую­
щейся в связанной с калиевым каналом зоне 

1-й хромосо:мы), семейный спазм подбородка, · 
хондродистрофическая парамиотония (миото­

нический синдром Шварца--Джампела) [30]. 
Современные исследования каналопатий - но­
вой и перспективной области мед~I, тре­

бующей применения сложных и дорqгостоя­
щих биологических и физических техн,'ологий, 
не ограничиваются поиском объяснений пато­
генеза пароксизмальных состояний. Получен­

ные результаты ·способствуют поиску . средств 

адекватной тераrши многих других па;гологи­
ческих процессов и заболеваний, в том числе 

и генетически-детерминированных неврологи­

ческих заболеваний. 
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С.Н. Мартыненко, В.И. Данилов, МФ. Исмагилов 

ВНУТРИЧЕРЕПНЫЕ АРТЕРИАЛЬНЫЕ АНЕВРИЗМЫ 

Казанский государственный медицинский университет 

Артериальные аневризмы (АА) - это вы: 
пячивания .па,тологически измененнои 

стенки артерии на щраничеююм участке. Внуг­
ричереШiые аневр,из.мы делят на три ·морфо­

логических типа: 1) мешотчатые - выпячива­

~е стенки сосуда .и,м:ее~; вид небольшого мешка 

с более юш менее .сформированной шейкой; 

2) фузиформные - выпячивание про~сходит 
на протяжении определенного сегмент4 сосуда 
без образования шейки; 3) расслаивающие -
образует~я ло~ный .просвет в стенке артерlШ 

t1a некотором ее протяженJШ, по которому 

устремляется кровь . 

Мешо~чатые ан~вр_измы являются CaJvfi>IM 

распространею-1ым морфологическим nmoм АА. 

Вопрос об их происхождении до . сих :!ЮР. от­
крыт .. Имеют место нecкoJlliкo этиолоЦ1Че~ких 
факторов мешотчатых АА~ ~о-пер~~, ·.эrр . врQЖ­
денная предрасположенно~ть вj . соче1.;цнии с 

гемодинамичесКИJ\,fИ Jiapyшe~.· .(так. назы­
ваемые бифуркационно-гемqдщш.м~ческие )_, 
когда .М появляются . вследствие вр~жденных 

·дефектов в :мышечном" слое ц~ребральных ар­
терий, чаще набтощ1емых в местах их бифур­
каций и во многоЬ,1; обусловленных дефющтом 
коллагена III пша~: Однако какими .бРI значи­
:мы:ми не были вр9)J{Д~нные структурные пред­

посьmки развития :АА, ведущую роль в их 

возникновении играют гемодинамические фак­

торы, наиболее выраженные имеm-ю в местах 

бифуркаций сосудов [14]. Фор:мированию АА 
могуг способствовать как системные (гиперто­

ническая болезнь, поли:кистоз почек, коар:кта­
ция аорты), так и регионарные (артериовеноз­
ные мальформации , фиброзно-мышечная 

ди~rmазия и др.) гемодинамические нарушения. 
"Атеросклеротические" аневризм:ы образу­

ются из-за дегенеративных ·изменений сосудис­

той· . ~t.енки, приводящих ··к ее ослабев~. 
Очень · редко АА развиваются· при метастазиро­
ванЮI некЩоры:х опухолей • (~с~:мы предсер­
дия, хориокарцщiомьi ' и недифференциро~ан­
ной . карuдно~): : к9гда .. опухолевые эмболы 
пенетрируiот . энд'оjели;й . мозгов~~ . ~~~уд~в и 
начинают в~~етировать, разрущая .сте~ сосу­

да. П9д, ~е~ .инфекции воз~~~- -r:ак 
:t~азываемы~ .:м:икощческие аневризмы .вслед­

ствJJе адгезJШ ЩiфЩ,Щрованных 'i~брлов (бак­
териальных, реже грибковъ~) ·к инТJnЩ9й обо­
дочке артерий. Чаще всего они на(iлюдаются у 
бо~ных с подострым бакт1/риальЩ>IМ эндокар­
дитом и характеризуются расположением на 

конвекситальной пощ~рхности мозга (4-5% всех 
внугричерепных АА) [30]. Суще,ств~ АА, обус­
ловлеюrы~ закрытой. юш проЮIКающей ~t?р_еп­
но-мозгов<;>.й травмой (ЧМТ). Они СОС11l]ЩЯIQТ 
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