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Актуальность. Наличие у  ребенка артропатий Шарко, вывихов суставов, остеомиелита и  переломов при 
отсут ствии явных признаков неврологической патологии должно вызывать подозрение на наследственную 
нечувствительность к  боли (наследственная сенсорная и  автономная нейропатия). Наследственная сенсорная 
и  автономная нейропатия (НСАН) представляет собой редкий синдром, характеризующийся наследствен-
ной нечувствительностью к  боли, изменением температуры кожи и  нарушениями образования вегетативных 
нервных волокон. НСАН подразделяют на пять типов: сенсорную корешковую нейропатию (НСАН I), наслед-
ственную сенсорную нейропатию (НСАН II), семейную дизавтономию, или синдром Райли – Дея (НСАН III), 
наследственную нечувствительность к  боли с  ангидрозом (НСАН  IV) и  наследственную нечувствительность 
к боли без ангидроза (НСАН V).
Описание клинического случая. Девочка 13 лет, родилась от первой беременности у  генетически нерод-
ственной семейной пары, поступила с  неправильным сращением после нескольких последовательных пере-
ломов в  области голеностопного сустава на фоне значительных литических изменений и  остеонекроза 
(сустав Шарко). Пациентка перенесла множество безболезненных травм, что привело к  переломам с  по-
следующей деформацией ее голеностопного сустава. У нее отмечались артропатии коленных и  голеностоп-
ных суставов, суставов предплюсны и  стопы без болей, которые должны были быть вызваны очевидны-
ми изменениями формы голеностопного сустава. Несмотря на нормальную тактильную чувствительность, 
у  пациентки из-за нечувствительности к  боли наблюдались повреждения кожи над костными выступами 
лодыжки.
Заключение. В большинстве случаев ортопедическое лечение таких пациентов чрезвычайно затруднено, 
так как у  них имеются проблемы с  полноценной иммобилизацией вследствие отсутствия защитного боле-
вого рефлекса. Тем не менее наши попытки стабилизировать голеностопные суставы хирургическим пу-
тем оказались успешными, и  в итоге девушка смогла ходить. Наиболее важным компонентом плана лече-
ния этих детей является обучение пациентов и  родителей умению защищать суставы и  предотвращать 
травмы. Остеолиз голеностопного сустава у  данного ребенка может быть отнесен к  вторичному типу 
остеолиза.
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Background. The presence of charcot arthropathies, joint dislocations, infections and fractures in a child without 
evidence of neurological abnormality should give rise to a suspicion of congenital insensitivity to pain (hereditary 
sensory and autonomic neuropathy). Hereditary sensory and autonomic neuropathy (HSAN) is a rare syndrome 
characterized by congenital insensitivity to pain, temperature changes and by autonomic nerve formation disorders. 
HSAN is classified into five types: sensory radicular neuropathy (HSAN I), congenital sensory neuropathy (HSAN II), 
familial dysautonomia or Riley Day Syndrome (HSAN III), congenital insensitivity to pain with anhidrosis (HSAN IV) 
and congenital indifference to pain (HSAN V).
Case presentation. A 13-year old girl first product of a non-consanguineous marriage, presented with malunion of 
successive fractures or charcot’s ankle joint destruction on top of  significant lytic changes/osteonecrosis. The patient 
had sustained many painless injuries resulting in fractures with subsequent disfiguremnt of her ankle joint. Arthropathy 
of the knees, ankles, tarsal bones and feet without pain associated with obvious changes in the shape of the ankle joint 
were present. Despite a normal sense of touch in our patient the indifference to pain made her extremely susceptible 
to breakdown of the skin over the ankle osseous prominences. 
Conclusion. Generally speaking, the orthopaedic management of such patients is extremely difficult since these 
patients do not restrict the movements of the involved extremity as they lack the inhibitory pain reflex. Interestingly, 
our attempts for surgical stabilisation of the ankle joints were succsessfull and eventually the girl became able to walk. 
It is important to anticipate patient and parent education in joint protection and surveillance for injury as the most 
important component of the treatment plan for these children. We might postulate that the degree of osteolysis of the 
ankle joint in our present child might be a form of secondary osteolysis. 

Keywords: hereditary sensory and autonomic neuropathy type V, atypical charcot joint.

введение

Артропатия Шарко — это нейропатическое за-
болевание, вызванное повреждением нервов, ко-
торое нарушает способность человека восприни-
мать боль при повреждении сустава. Вследствие 
этого переломы и  другие травмы остаются неза-
меченными, что приводит к  необратимому раз-
рушению суставов в  результате постоянных по-
вреждений. Нарушение болевой импульсации от 
суставов может быть вызвано различными забо-
леваниями, например поражением спинного моз-
га, сахарным диабетом и сифилисом [1, 2].

Наследственная сенсорная и  автономная ней-
ропатия (НСАН) представляет собой группу на-
следственных нарушений, характеризующихся 
дегенерацией дорсальных корешков, спинномоз-

говых нервов и  вегетативных ганглиозных клеток 
и, следовательно, утратой чувствительности и  ве-
гетативной регуляции. Существует пять типов 
данного заболевания. I тип наследуется аутосом-
но-доминантно и  сопровождается дистальной по-
терей чувствительности. Тип II наследуется ауто-
сомно, наблюдается дистальная и  проксимальная 
потеря чувствительности. Тип III  — это вегета-
тивная дистония, имеющая семейный тип на-
следования. Тип IV характеризуется умственной 
отсталостью, анальгезией, вегетативными рас-
стройствами и  ангидрозом. При типе V отсут-
ствуют восприятие боли и  реакции на боль без 
других неврологических отклонений. У пациентов 
с  наследственной нечувствительностью к  боли не 
наблюдается какой-либо наследственной анома-
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лии костей, а  несращение переломов является ре-
зультатом реакции на травму [3–7]. Ортопедиче-
ские проявления заболевания у разных пациентов 
могут отличаться.

описание клинического случая

Пациент  — 13-летняя девочка с  полной не-
чувствительностью к  боли. Родилась от пер-
вой беременности у  генетически неродственной 
австрий ской пары. При рождении ее вес, длина 
тела и  окружность головы были около 75-го про-
центиля. Семейный анамнез  — без особенностей. 
Предродовой и  послеродовой периоды  — без 
особенностей. В возрасте 9 лет после катания на 
лыжах был обнаружен перелом в  области голено-
стопного сустава, не сопровождавшийся болью. 
При первичном обращении он не был диагности-
рован как патологический перелом. Пациентка 
прошла полный курс обследования: общий анализ 
крови, скорость оседания эритроцитов, электро-
литы крови, кальций, фосфор, щелочная фосфата-
за и  уровень сахара в  крови были в  норме; функ-
циональные пробы печени, почек и  щитовидной 
железы были в  норме. При клиническом обследо-
вании не было обнаружено специ фических дис-
морфических особенностей. При неврологиче-
ском обследовании выявлено отсутствие реакции 
на боль, но тактильная и  температурная чувстви-
тельность, а  также сухожильные рефлексы были 
в  норме. Мышечная сила была нормальной. Ре-
зультаты электромиографического исследования 
и  исследования нервной проводимости находи-
лись в  рамках нормальных значений. УЗИ  брюш-
ной полости и почек было в норме. На осно вании 
рентгенологического обследования была диагно-
стирована нейрогенная артропатия голеностоп-
ного сустава (сустав Шарко). Рентгенограммы 
голеностопного сустава и  стопы показали изме-
нения, характерные для артропатии Шарко, бо-
лее выраженные в  левом голеностопном суставе 
с множеством свободных костных фрагментов. На 
рентгенограммах стоп в  косой проекции визуали-
зировались характерные остеолитические изме-
нения, типичные для тяжелого варианта сустава 
Шарко. Были выявлены также признаки фрагмен-
тации и асептического некроза костей (рис. 1). На 
рентгенограмме в боковой проекции в положении 
стоя видно, что травмы, связанные с  прогресси-
рующими остеолитическими изменениями, стали 
причиной развития тяжелого варианта сустава 
Шарко  — нестабильность, фрагментация и  ава-
скулярный некроз  (рис. 2). На рентгенограмме 
в  боковой проекции с  подошвенным сгибани-
ем отмечается выраженная стадия артропатии 

Рис. 1. На рентгенограмме стоп в косой проекции вид-
ны изменения, характерные для артропатии Шарко; 
остеолитические изменения, сужение суставной щели 

и некроз в обоих суставах

Рис. 2. На рентгенограмме голеностопного сустава 
и  стопы стоя в  боковой проекции видно, что перене-
сенные травмы вызвали прогрессирующие остеолити-
ческие изменения и  стали причиной развития тяжело-
го сустава Шарко; определяются вывих, фрагментации 

и асептический некроз

Рис. 3. На рентгенограмме голеностопного сустава 
в боковой проекции с подошвенной флексией определя-
ется значительная деструкция голеностопного сустава
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Шарко со значительным разрушением сустава 
и  обшир ной деструкцией костной ткани (рис. 3). 
На данном этапе с  родителями и  девочкой были 
рассмотрены различные варианты лечения. Семья  
категорически отвергла вариант ампутации, по-
этому было решено выполнить хирургическую 
коррекцию. Вся патологическая ткань в  области 
голеностопного сустава была иссечена, а  дисталь-
ные фрагменты голени и  пяточная кость были 
скомпрессированы аппаратом Илизарова. Консо-
лидация большеберцовой кости и пяточной кости 
оказалась успешной, и через 6 месяцев мы смогли 
удалить внешний фиксатор. Девочка смогла хо-
дить в  специальной обуви.

обсуждение

Термин «наследственная сенсорная и автоном-
ная нейропатия» обозначает группу гетерогенных 
заболеваний. Классификация НСАН основана на 
типе наследования, клинических особенностях 
и  преимущественно поражающихся системах 
нейронов. Основные патологические изменения 
происходят главным образом в  нейронах, отвеча-
ющих за болевую и  температурную чувствитель-
ность, а  также в  нейронах вегетативной нервной 
системы. Потеря чувствительности предраспо-
лагает пациентов к  травмам, которые остаются 
незамеченными, что приводит к  повреждению 
кожных покровов, вторичной инфекции, остео-
миелиту, переломам и  деформациям дистальных 
отделов конечностей. НСАН I наследуется по 
ауто сомно-доминантному типу, и  ее симптомы 
проявляются после 20 лет. При этом наблюдается 
потеря болевой и  температурной чувствительно-
сти, но тактильная чувствительность сохраняется. 
Биопсия икроножного нерва показывает преиму-
щественное поражение немиелинизированных во-
локон. НСАН II представляет собой аутосомно-
рецессивное заболевание, которое проявляется 
уже в  раннем детстве. У детей возникает генера-
лизованная потеря всех видов чувствительности. 
В числе вегетативных нарушений  — дисфунк-
ция мочевого пузыря, импотенция и  дистальный 
ангид роз. Моторная функция сохраняется, но 
сухожильные рефлексы утрачены. С помощью 
био псии икроножного нерва констатируют по-
ражение миелинизированных волокон. НСАН  III 
также представляет собой заболевание с  аутосом-
но-рецессивным типом наследования, которое по-
ражает в основном евреев-ашкенази. Клинические 
проявления обычно присутствуют при рождении 
и наводят на мысль о нарушении функции вегета-
тивной нервной системы. Биопсия нерва показы-
вает снижение количества немиелинизированных 

волокон. НСАН IV  — это аутосомно-рецессив-
ное расстройство, связанное с  приступами ги-
пертермии, ангидрозом и  умственной отстало-
стью. При биопсии нерва выявляют отсутствие 
немиелинизированных волокон. НСАН V  — это 
аутосомно-рецессивное заболевание с  дебютом 
при рождении и  при нормальном потоотделении. 
Моторные функции и  сухожильные рефлексы 
в  норме. Биопсия  икроножного нерва показывает 
избирательное снижение количества мелких мие-
линовых волокон [1–7].

У пациентов с  НСАН часто возникают пере-
ломы, и  из-за отсутствия боли они могут долго 
оставаться незамеченными, что приводит к  нару-
шению сращения и  ложным суставам. Многочис-
ленные переломы у  детей с  ожогами и  ушибами 
можно ошибочно объяснить жестоким обращени-
ем. У грудных детей могут повреждаться эпифи-
зы, что рентгенологически напоминает рахит. Мо-
жет развиваться асептический некроз таранной 
кости, головки бедренной кости или мыщелков 
бедренной кости. У пациентов с  наследственной 
нечувствительностью к  боли описан рецидиви-
рующий вывих бедра, который трудно поддается 
лечению гипсовой иммобилизацией. Проявления 
наследственной нечувствительности к  боли со 
стороны позвоночника включают нестабильность 
вследствие нейропатической артропатии (изме-
нения по типу артропатии Шарко) и  сколиоз. 
Вначале на рентгенограммах выявляют сужение 
высоты межпозвонковых дисков, артропатию фа-
сеточных суставов и  остеофиты, со временем  — 
остеопению, фрагментацию, крупные остеофиты 
и  подвывихи суставов. Остеомиелит у  подобных 
пациентов встречается чаще, чем в общей популя-
ции, вероятно, из-за наличия запущенных очагов 
инфекции, например зубных абсцессов и  панари-
ция. Наиболее частыми очагами инфекции ока-
зываются пальцы рук и  ног [8]. Чаще наблюдает-
ся бессимптомный и  хронический остеомиелит, 
острое течение остеомиелита менее характерно 
[7, 9, 10–12].

Дифференциальный диагноз также следует 
проводить с  различными формами первичного 
остеолиза. Наиболее частая форма идиопатиче-
ского остеолиза  — болезнь Горэма, которая не 
является наследственным заболеванием. Время 
дебюта остеолиза варьирует, данное заболевание 
также встречается у  детей. Остеолиз может раз-
виться в  любой части скелета, были описаны ва-
рианты остеолиза в области плечевой кости, таза, 
проксимального отдела бедра, черепа и  позвоноч-
ника. Ранее считалось, что болезнь носит добро-
качественное течение, но многое зависит от обла-
сти поражения. Симптомы заболевания включают 
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боль или слабость конечностей и  также зависят 
от локализации поражения. Могут развивать-
ся и  патологические переломы [12]. В литерату-
ре описаны остеолитические изменения суставов 
у  пациентов с  НСАН, при этом идиопатический 
остеолиз Горэма являлся одним из предваритель-
ных диагнозов на этапе диагностики НСАН.

Заключение

Наследственная сенсорная и  автономная ней-
ропатия  — это группа наследственных наруше-
ний, характеризующихся утратой чувствительно-
сти и  вегетативной регуляции. Патогенетического 
лечения при данных состояниях не разработано. 
В целом лечение может состоять из антибиоти-
котерапии и  снижения нагрузки на пораженную 
область с  помощью ортезов, полноконтактных 
гипсовых повязок и ортопедической обуви. В пуб-
ликациях сообщалось, что хирургическое лече-
ние при выраженном поражении суставов было 
безуспеш ным из-за нарушенной консолидации 
костей и  возможности развития остеомиелита. 
Представленный случай демонстрирует возмож-
ность успешного хирургического лечения паци-
ентки с данной патологией.

дополнительная информация

Источник финансирования. Финансирование 
отсутствует.
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