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Резюме
Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) — орфанное забо-
левание (MIM 244400), чаще всего с аутосомно-рецессивным 
типом наследования, характеризующееся дисфункцией 
подвижных ресничек. Основными проявлениями ПЦД яв-
ляются хронические заболевания верхних и нижних дыха-
тельных путей, аномалии расположения органов, которые 
встречаются примерно у 50% пациентов с ПЦД (синдром 
Картагенера), врожденные пороки сердца, также характер-
но бесплодие у мужчин и склонность к внематочным бере-
менностям у женщин. 
Цель обзора — представить данные о современных методах 
диагностики ПЦД, которые возможны в Российской Феде-
рации.

Диагностика ПЦД является сложной задачей, так как нет 
единого «золотого стандарта», позволяющего полностью 
установить или исключить заболевание. Для точного опре-
деления ПЦД необходимо проводить ряд специализиро-
ванных исследований, которые основываются на сочета-
нии клинических данных, генетического анализа, а также 
анализа ультраструктуры и функции реснитчатого эпите-
лия. Дополнительные тесты включают уровень оксида азо-
та в выдыхаемом воздухе и повторные тесты в образцах 
культур ресничек. Педиатры, неонатологи, пульмонологи 
и оториноларингологи должны поддерживать высокую ос-
ведомленность о ПЦД и направлять пациентов в специали-
зированные центры для подтверждения диагноза. 
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Аутосомно-рецессивная аксональная 
нейропатия с нейромиотонией:  
клинический случай
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Резюме 
Аутосомно-рецессивная аксональная перифе-

рическая нейропатия с нейромиотонией (ARAN-NM) 
представляет собой редкую форму наследственной 
моторно-сенсорной нейропатии, относящуюся к спек-
тру болезни Шарко – Мари – Тута (ШМТ). Заболевание 
ассоциировано с биаллельными мутациями с потерей 
функции в гене HINT1. Клинически ARAN-NM харак-
теризуется дебютом в первом или втором десятиле-
тии жизни, прогрессирующей дистальной слабостью 
и атрофией мышц нижних конечностей, нарушением 
походки и деформациями стоп. Примерно у 80% па-
циентов наблюдается нейромиотония – замедленное 
расслабление мышц, скованность, крампи и фасцику-

ляции, усиливающиеся на холоде. Основными метода-
ми инструментальной диагностики являются стимуля-
ционная электронейромиография (ЭНМГ) и игольчатая 
электромиография (ЭМГ), при проведении которых 
выявляются аксональный тип поражения и нейромио-
тонические разряды. В настоящее время патогенетиче-
ская терапия заболевания отсутствует. Лекарственным 
препаратом первого выбора для купирования нейро-
миотонии является карбамазепин. Значимую роль в 
комплексном медицинском сопровождении детей с 
ARAN-NM играет немедикаментозная реабилитация, 
включающая в себя лечебную физкультуру, физиотера-
пию и ортопедическую коррекцию деформаций стоп.

Ключевые слова: аксональная нейропатия, нейромиотония, ген HINT1, болезнь Шарко – Мари – 
Тута, наследственная нейропатия.
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CLINICAL CASE

Clinical case of a patient with autosomal recessive 
axonal neuropathy and neuromyotonia

F.I. Nakhusheva1, A.V. Serov1
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Mytishchi, Russia, 141009)

Abstract 
Autosomal recessive axonal peripheral neuropathy 

with neuromyotonia (ARAN-NM) is a rare form of 
hereditary motor-sensory neuropathy belonging to the 
spectrum of Charcot Marie–Tooth disease (CMT). The 
condition is associated with biallelic loss of function 
mutations in the HINT1 gene. Clinically, ARAN NM is 
characterized by onset in the first or second decade 
of life, progressive distal weakness and atrophy of 
the lower limb muscles, gait impairment, and foot 
deformities. Approximately 80% of patients exhibit 
neuromyotonia – delayed muscle relaxation, stiffness, 
cramps, and fasciculations that worsen with cold 

exposure. The main instrumental diagnostic methods 
are stimulation electroneuromyography (ENMG) and 
needle electromyography (EMG), which reveal an axonal 
pattern of damage and neuromyotonic discharges. 
Currently, no disease modifying therapy is available. 
The first line drug for relieving neuromyotonia is 
carbamazepine. Non pharmacological rehabilitation, 
including therapeutic exercise, physiotherapy, and 
orthopaedic correction of foot deformities, plays 
a significant role in the comprehensive medical 
management of children with ARAN NM.

Keywords: axonal neuropathy; neuromyotonia; HINT1 gene; Charcot-Marie-Tooth disease; hereditary neuropathy.
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Введение
Аутосомно-рецессивная аксональная перифе-

рическая нейропатия с нейромиотонией (ARAN-
NM; OMIM #137200) является генетически детер-
минированным заболеванием периферической 
нервной системы, выделенным в отдельную но-
зологическую единицу в 2012 году после иденти-
фикации патогенных вариантов в гене HINT1 [1]. 
В структуре наследственных нейропатий ARAN-
NM занимает особое место благодаря уникально-
му сочетанию аксонального поражения моторных 
волокон и феномена гипервозбудимости перифе-
рических нервов. Заболевание развивается вслед-
ствие биаллельных мутаций с потерей функции в 
гене HINT1, локализованном на хромосоме 5q23.3. 
К настоящему времени идентифицировано более 
20 патогенных вариантов, большинство из кото-
рых являются миссенс-мутациями [2]. Наиболее 
частой мутацией в европейской и российской по-
пуляциях является c.110G > C (p.Arg37Pro) [3, 4]. 
Исследования, проведенные в России, показали, 
что патогенные варианты в гене HINT1 могут со-
ставлять до 1,9% всех случаев наследственных  

моторно-сенсорных нейропатий и до 9% случаев – 
аксональных нейропатий в российской когорте [3]. 
Белок HINT1 взаимодействует с рядом сигнальных 
белков, критически важных для функционирова-
ния мотонейронов, включая сигма-1 рецептор и 
внутриклеточный домен тенеурина-1 [5, 6]. Пред-
полагается, что дисфункция HINT1 индуцирует 
хроническую гипервозбудимость моторных аксо-
нов, которая клинически проявляется нейромио-
тонией, а в долгосрочной перспективе ведет к ак-
сональной дегенерации [6].

Клиническая манифестация ARAN-NM в боль-
шинстве случаев происходит в первом десятиле-
тии жизни (медиана возраста дебюта составляет  
10 лет), однако описаны случаи с началом заболева-
ния до 28 лет [1, 2]. Типичными начальными сим-
птомами являются прогрессирующая дистальная 
слабость и атрофия мышц нижних конечностей, 
приводящие к нарушению походки, частым паде-
ниям и формированию деформаций стоп (полая 
стопа, конская стопа). Позднее в патологический 
процесс вовлекаются дистальные отделы верхних 
конечностей.
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Ключевым клиническим проявлением, вы-
являемым примерно у 80% пациентов, является 
нейромиотония [2]. Она проявляется замедлен-
ным расслаблением мышц после произвольного 
сокращения (особенно заметна при сжатии кисти 
в кулак), мышечной скованностью, крампи и фас-
цикуляциями, которые усиливаются под воздей-
ствием холода [4]. Важно отметить, что у части па-
циентов с патогенными вариантами в гене HINT1, 
нейромиотония может отсутствовать, а в клини-
ческой картине доминирует дистальная моторная 
нейропатия [7]. Чувствительные нарушения, как 
правило, минимальны или отсутствуют, что сбли-
жает ARAN-NM с дистальными наследственными 
моторными нейропатиями (dHMN). Кроме того, у 
некоторых больных описаны когнитивные нару-
шения и задержка психического развития [8, 9].

Диагноз ARAN-NM базируется на совокуп-
ности клинических, электрофизиологических и 
генетических данных. При стимуляционной элек-
тронейромиографии (ЭНМГ) выявляется аксо-
нальный тип поражения с преимущественным 
снижением амплитуды М-ответов при сохранных 
или незначительно сниженных скоростях прове-
дения возбуждения по моторным и сенсорным 
нервам. Игольчатая электромиография (ЭМГ) ре-
гистрирует спонтанную активность мышечных 
волокон, включая нейромиотонические разряды –  
высокочастотные залпы потенциалов двигатель-
ных единиц [1, 2]. Верификация диагноза осущест-
вляется с помощью молекулярно-генетического 
тестирования – секвенирования гена HINT1 (тар-
гетное или в составе панелей генов наследствен-
ных нейропатий) [10]. 

В настоящее время патогенетическая терапия 
ARAN-NM не разработана. Лечебные мероприятия 
носят симптоматический характер и направлены 
на уменьшение проявлений нейромиотонии и под-
держание двигательной активности пациента. Для 
купирования мышечной скованности и крампи 
успешно применяются блокаторы натриевых кана-
лов. Карбамазепин рассматривается как препарат 
первого выбора [11]. Продемонстрирована эффек-
тивность карбамазепина в снижении выраженно-
сти мышечной ригидности и улучшении качества 
жизни пациентов [11]. В качестве альтернативы 
могут применяться лекарственные средства фени-
тоин и мексилетин. Значимое место в комплексном 
медицинском сопровождении пациентов с ARAN-
NM занимает немедикаментозная реабилитация, 
включающая в себя лечебную физкультуру, физио- 
терапию и ортопедическую коррекцию деформа-
ций стоп [12, 13].

Аутосомно-рецессивная аксональная перифе-
рическая нейропатия с нейромиотонией харак-
теризуется медленным, но неуклонно прогрес-

сирующим течением. Большинство пациентов 
длительное время сохраняют способность к само-
стоятельному передвижению, хотя выраженная 
дистальная слабость может приводить к инвали-
дизации и необходимости использования орто-
педических пособий и вспомогательных средств. 
Низкая осведомленность врачей о клинических 
проявлениях ARAN-NM затрудняет диагностику 
заболевания и откладывает направление пациен-
тов на доступное молекулярно-генетическое об-
следование, позволяющее верифицировать клини-
ческий диагноз [14–16]. 

Клинический случай
Мальчик, 16 лет. Жалобы на нарушение поход-

ки, прогрессирующую деформацию стоп, боли 
в ногах, утомление, трудности с расслаблением 
мышц рук после длительного письма. 

Анамнез жизни: ребенок от третьей беремен-
ности, протекавшей на фоне гестационной арте-
риальной гипертензии. Роды первые, самостоя-
тельные, со стимуляцией родовой деятельности, на 
сроке 40 недель. Масса тела при рождении – 3100 г, 
длина – 52 см. Оценка по шкале Апгар – 8/9 баллов. 

Раннее психомоторное развитие с темповой за-
держкой: самостоятельная ходьба – с 1 года 3 меся-
цев, фразовая речь – с 2 лет.

Анамнез заболевания: в возрасте 4–5 лет родите-
ли стали замечать, что ребенок часто спотыкается, 
падает, стала подворачиваться правая нога. В воз-
расте 7–8 лет отметили плохой почерк, деформа-
цию стоп и нарушение осанки, по поводу чего на-
блюдались у травматолога-ортопеда. До 13–14 лет 
состояние оставалось стабильным, далее последо-
вало ухудшение состояния ребенка. 

Мальчик наблюдается в Центре детской психо-
неврологии (ЦДПН) ГБУЗ МО «Научно-исследо-
вательский клинический институт детства Мини-
стерства здравоохранения Московской области» с 
2024 года.

Во время первой госпитализации в ЦДПН в 
возрасте 14 лет было выявлено повышение уровня 
креатинкиназы до 493 Ед/л (норма 0.0–171.0 Ед/л). 

ЭНМГ верхних конечностей от 08.2024: обнару-
жено нарушение проведения по локтевому нерву 
справа по аксональному типу (снижение амплиту-
ды около 50–60%) и слева по аксонально-демиели-
низирующему типу (снижение амплитуды около 
40%, снижение скорости около 25%). Признаки по-
ражения срединного нерва справа по демиелини-
зирующему типу (снижение скорости около 25% на 
участке от локтевого сгиба до подмышечной впа-
дины).

ЭНМГ нижних конечностей от 08.2024: от-
мечаются признаки грубого поражения больше-
берцового и малоберцового нервов справа по  
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аксональному типу (снижение амплитуды около 
70 и 90% соответственно), поражение большебер-
цового нерва слева преимущественно по аксональ-
ному типу (снижение амплитуды около 70–75%, 
снижение скорости около 26%), поражение мало-
берцового нерва слева по аксонально-демиелини-
зирующему типу (снижение амплитуды около 90%, 
снижение скорости около 70%). Сенсорный ответ 
достоверно не получен.

Ребенок был выписан из ЦДПН с клиническим 
диагнозом «G60.9 Наследственная сенсомоторная 
невропатия неуточненная», направлен на консуль-
тацию к врачу-генетику. 

При повторной госпитализаций в ЦДПН в фев-
рале 2025 года было выявлено выраженное по-
вышение креатинкиназы – 1213,95 (Ед/л) (норма 
0,0–171,0 Ед/л). Проведена магнитно-резонансная 
томография (МРТ) мягких тканей бедра и голени, 
выявлена жировая дегенерация мышц бедер (до 1б 
по Mercuri) и голеней (до 2б по Mercuri) в виде ли-
нейных включений в структуру мышц. При визуа-
лизации диффузные изменения, соответствующие 
нейрогенному паттерну поражения мышц.  

Ребенку была проведена ЭМГ: при проведении 
игольчатой миографии икроножной мышцы интер-
ференционный паттерн разрежен (по нейрогенному 
типу), спонтанной активности не зарегистрирова-
но. Отмечается незначительное повышение ам-
плитуды потенциалов двигательных единиц (ПДЕ)  
и длительности. 

У мальчика была заподозрена прогрессирующая 
мышечная дистрофия Дюшенна и инициировано 
дообследование. В  ФГБНУ «Медико-генетическом 
научном центре им. академика Н.П. Бочкова» про-
ведено молекулярно-генетическое обследование: 
поиск делеций и дупликаций в гене DMD – не об-
наружены. Диагностический поиск был продол-
жен: панель «Миопатии», поиск точковых мутаций 
в гене DMD – не обнаружены. 

Ребенок был вновь госпитализирован в Детский 
центр психоневрологии для детей с поражениями 
центральной нервной системы и нарушениями 
психики в июне 2025 года. В межгоспитальный пе-
риод отмечалось нарастание слабости в дисталь-
ных отделах нижних конечностей, деформации 
стоп. Ребенок стал предъявлять жалобы на спазм в 
кисти после длительного письма. При осмотре от-
мечались проявления миотонии в кисти, пальцах 
рук, нарастающая слабость дистальных отделов 
верхних конечностей. 

При проведении игольчатой ЭМГ была обна-
ружена спонтанная активность в виде миотони-
ческих разрядов, потенциалов фасцикуляций, 
перестройка ПДЕ по нейрогенному типу. Ребенку 
был установлен предварительный диагноз «на-
следственная моторная и сенсорная невропатия».  

Аутосомно-рецессивная периферическая нейро-
патия с нейромиотонией (ARAN-NM). Пациент 
направлен на повторную консультацию генетика в 
ФГБНУ «МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова». 

28 февраля 2026 года был проведен поиск па-
тогенных вариантов, ассоциированных с наслед-
ственной моторно-сенсорной нейропатией (бо-
лезнь Шарко – Мари – Тута). Выявлен описанный 
ранее как патогенный (HGMD_ID CM128644) ва-
риант нуклеотидной последовательности в экзо-
не 1 гена HINT1 (chr5:131165096C > G) в гомози-
готном состоянии, приводящий к миссенс-замене 
(NM_005340.7: c.110G > C, p. (Arg37Pro)). Вари-
анты в гене HINT1 в гомозиготном и компаунд- 
гетерозиготном состоянии описаны у пациентов 
с Neuromyotonia and axonal neuropathy, autosomal 
recessive (OMIM: 137200). Выявленный вариант 
нуклеотидной последовательности c.110G > C в 
гомо-/компаунд-гетерозиготном состоянии опи-
сан у пациентов с аксональной нейропатией. У 
родителей пробанда вариант c.110G > C выявлен в 
гетерозиготном состоянии. 

Диагноз «аутосомно-рецессивная перифериче-
ская нейропатия с нейромиотонией (ARAN-NM)» 
подтвержден молекулярно-генетическими метода-
ми. 

В неврологическом статусе (март 2026 года): 
общемозговой и менингеальной симптоматики не 
выявлено. Черепные нервы: I – обоняние не нару-
шено, II – зрение ориентировочно не нарушено. 
Поля зрения не сужены. III, IV, VI – глазные щели 
равные. Объем движения глазных яблок полный, 
симметричный. Конвергенция и аккомодация 
удовлетворительные, D = S. Зрачки округлой фор-
мы, D = S. Фотореакция живая, симметричная. V – 
движения нижней челюсти в полном объеме, тро-
фика жевательных мышц не нарушена. Пальпация 
тригеминальных точек безболезненная. VII – лицо 
симметрично, мимика живая. VIII – слух сохранен. 
Нистагма нет. IX, X – глотание и фонация не нару-
шены. Глоточный рефлекс живой, D = S. Uvula по 
средней линии. XI – поднимание плеч не ограниче-
но, левое плечо отстает в подъеме. Грудинно-клю-
чично-сосцевидные мышцы симметричны. Голова –  
по средней линии. XII – язык по средней линии, 
фасцикуляций нет.

Двигательная сфера: ходит самостоятельно, с 
выраженным степпажом с двух сторон. Эквино- 
варусная деформация обеих стоп. На пятках не 
ходит, ходьба на носках затруднена. На двух ногах 
прыгает неловко, на одной ноге не прыгает с двух 
сторон. Проба Говерса отрицательная.

Движения в верхних конечностях в полном 
объеме, симметричные. Мышечная сила в руках: 
проксимально на 5 баллов, D = S, дистально – сни-
жение до 3–4 баллов (по шкале MRC), D = S, захват 
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неловкий. Мышечный тонус в руках снижен, D = S.  
Сухожильные рефлексы с верхних конечностей 
резко снижены, D = S. Замедленное расслабление 
мышц пальцев после длительного сжатия в кулаке 
или удержания захвата (рис. 1.). Нарушена мелкая 
моторика. 

Рисунок 1. Проявления миотонии в пальцах рук
Figure 1. Manifestations of myotonia in the fingers

Брюшные рефлексы снижены симметрично.
Движения в нижних конечностях ограничены за счет 
контрактур в голеностопных суставах. Отмечаются: 
укорочение левой нижней конечности на 1 см, аддукто-
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на 1 см, аддукто-эквино-поло-варусные деформа-
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ногах: снижена проксимально до 4 баллов, D = 

S, дистально – до 2 баллов в передней группе, до  
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Рисунок 2. Аддукто-эквино-поло-варусные деформации 
стоп, молоткообразная деформация пальцев, 
гипотрофия голени 
Figure 2. Adducto-equinovarus deformities of the feet, 
hammer-toe deformity, calf hypotrophy
Патологических кистевых и стопных рефлексов нет. Клонусы 
стоп не вызываются.

Координаторная сфера: координаторные пробы выполняет 
с дисметрией, D = S. В позе Ромберга устойчив.
Чувствительная сфера: снижение болевой и тактильной 
чувствительности с рук по типу перчаток, гиперэстезия 
нижних конечностей по типу носков. Тазовые функции: 
центральные сформированы, периферические не нарушены.
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Патологических кистевых и стопных рефлек-
сов нет. Клонусы стоп не вызываются.

Координаторная сфера: координаторные про-
бы выполняет с дисметрией, D = S. В позе Ром-
берга устойчив. Чувствительная сфера: снижение 
болевой и тактильной чувствительности с рук по 
типу перчаток, гиперэстезия нижних конечностей 
по типу носков. Тазовые функции: центральные 
сформированы, периферические не нарушены.

При проведении стимуляционной ЭНМГ 
(03.2026) сохраняются признаки поражения сре-
динного и локтевого нервов с двух сторон по 
первично-аксональному типу. Сохраняются при-
знаки грубого поражения малоберцового и боль-
шеберцового нервов с двух сторон по аксональ-
ному типу. Сенсорные ответы с чувствительных 
порций срединного и локтевого нервов без при-
знаков патологии с двух сторон. Сенсорные отве-
ты с нервов нижних конечностей не определяют-
ся с двух сторон (табл. 1).

Клинический случай / Clinical case
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При проведении игольчатой ЭМГ (03.2026): 
в m. tibialis anterior и m. APB зарегистрирова-
на спонтанная активность в виде комплексных 
разрядов высокой частоты. Интерференцион-
ный паттерн по вторичному нейрогенному типу 
(рис. 3.). 

Рисунок 3. Спонтанная активность и интерференционный 
паттерн на игольчатой ЭМГ
Figure 3. Spontaneous activity and interference pattern on
needle EMG

Мальчик регулярно госпитализируется в Детский центр 
психоневрологии для детей с поражениями центральной 
нервной системы и нарушениями психики ГБУЗ Московской 
области «Научно-исследовательский клинический институт 
детства Министерства здравоохранения Московской 
области» для прохождения курсов реабилитации и 
динамического наблюдения. В настоящее время показания 
для назначения медикаментозной терапии отсутствуют в 
связи с редко возникающими и слабовыраженными 
проявлениями нейромиотонии, не ухудшающими качество 
жизни ребенка. Ребенок получает курсы немедикаментозного 
восстановительного лечения: ЛФК, механотерапию на 
тренажерах с биологической обратной связью (БОС), массаж, 
физиотерапию. Кроме того, пациент продолжает 
наблюдаться травматологом-ортопедом, соблюдает 
рекомендованный ортопедический режим, с использованием 
ортезных изделий. При прогрессировании заболевания, 

 
Рисунок 3. Спонтанная активность и интерференционный 
паттерн на игольчатой ЭМГ
Figure 3. Spontaneous activity and interference pattern on 
needle EMG

Мальчик регулярно госпитализируется в Дет-
ский центр психоневрологии для детей с пора-
жениями центральной нервной системы и на-
рушениями психики ГБУЗ Московской области 
«Научно-исследовательский клинический ин-
ститут детства Министерства здравоохранения 
Московской области» для прохождения курсов 
реабилитации и динамического наблюдения. В 
настоящее время показания для назначения ме-
дикаментозной терапии отсутствуют в связи 
с редко возникающими и слабовыраженными 

проявлениями нейромиотонии, не ухудшающи-
ми качество жизни ребенка. Ребенок получает 
курсы немедикаментозного восстановительного 
лечения: ЛФК, механотерапию на тренажерах с 
биологической обратной связью (БОС), массаж, 
физиотерапию. Кроме того, пациент продолжает 
наблюдаться травматологом-ортопедом, соблю-
дает рекомендованный ортопедический режим, с 
использованием ортезных изделий. При прогрес-
сировании заболевания, нарастании клинических 
проявлений миотонии, снижении качества жизни 
ребенка планируется применение лекарственной 
терапии, направленной на нивелирование этого 
симптома (противоэпилептических и антиарит-
мических препаратов).

Заключение
Таким образом, аутосомно-рецессивная аксо-

нальная периферическая нейропатия с нейромио-
тонией (ARAN-NM) представляет собой заболева-
ние, вызывающее трудности на этапе постановки 
диагноза. Недостаточная осведомленность врачей 
о данном заболевании и маскировка клинических 
симптомов под дистальные моторные нейропа-
тии часто приводят к диагностическим ошибкам 
и назначению неэффективной терапии. Повыше-
ние осведомленности детских врачей о клиниче-
ских, нейрофизиологических и радиологических 
проявлениях этого наследственного заболевания 
позволит сократить долгий путь пациента к ин-
валидизирующему диагнозу и получить медицин-
скую помощь в адекватном объеме. Несмотря на 
отсутствие в настоящее время патогенетической 
терапии, ведение пациентов с ARAN-NM требует 
комплексного подхода, реализации мультидис-
циплинарной модели с участием врачей разных 
профилей: невролога, генетика, нейрофизиолога, 
реабилитолога и ортопеда.

Таблица 1. Результаты стимуляционной электронейромиографии (03.2026) 
Table 1. Results of stimulation electroneuromyography (03.2026)

Показатель
Латентность, мс Амплитуда, мВ

Скорость распространения 
возбуждения, мс

Справа Слева Справа Слева Справа Слева

Моторные волокна

n. medianus

локтевой сгиб 10,3 10.0 1,2 2,0 49.3 (> 53,0) 48,4 (> 53,0)

n. tibialis

подколенная 
ямка

16,4 14,3 0,2 0,19 40,0 (> 42,0) 39,8 (> 42,0)

Сенсорные волокна

n. medianus

запястье 2,7 3,0 27,5 34,9 62,5 (> 57,0) 59,3 (> 57,0)

n. suralis 7,5 3,1 0 0 0 0

Клинический случай / Clinical case
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