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Аннотация
В данной статье будет представлен  клинический случай пациентки с наследственной спиноцеребеллярной  атак-

сии 2 типа (СЦА-2типа).
Спинно-церебеллярные атаксии-группа наследственных прогрессирующих мозжечковых атаксий, насчитываю-

щих свыше 40 подвидов, проявляющихся в виде мозжечковых, глазодвигательных и речевых расстройств.
Ключевые слова: атаксия, мозжечковая атаксия, наследственные атаксии, молекулярная диагностика, секвени-

рование нового поколения, спиноцеребеллярная атаксия.

Актуальность. Спинно-церебеллярные атаксии пред-
ставляют собой генетическую гетерогенную группу про-
грессирующих заболеваний нервной системы, насле-
дуемых по аутосомно-доминантному типу, в следствии 
дегенерации афферентных и эфферентных нейрональных 
систем в клинической картине которых выделяется такие 
симптомы как нарушение равновесия и координации, со-
провождающиеся невнятной речью, глазодвигательными 
симптомами.

По данным авторов С.А. Клюшникова, С.Н. Ила-
риошкина ориентировочная распространенность всех 
форм наследственных атаксий в мировой популяции 
от 3-10 случаев на 100000 населения, что может сви-
детельствовать о них как об одной из наиболее широ-
ко распространенных групп наследственных болезней 
нервной системы уступая место лишь наследственным 
нейро - мышечным заболеваниям нервной системы.

На сегодняшний день выделяют более 40 аутосомно-
доминантных спиноцеребеллярных атаксий. 

Клинический случай из практики. Пациентка М, 
52 года, обратилась на первичный прием 07.10.2022 г.

Жалобы при обращении: На шаткость при ходьбе 
нарушения координации и баланса отмечает также не-
устойчивость, усиливающуюся при движении, также 
отмечает изменение речи.

Анамнез заболевания. Дебют данного состояния от-
мечает с 2013 года, за данный период времени заметила, 
что данный симптомы прогрессировала, от невыражен-
ных нарушений, легкой шаткости до вышеописанных 
симптомов. Пациентка ранее проходила консультации 
других неврологов, дообследования по данному пово-
ду МРТ Головного мозга, МРТ-шейного отдела позво-
ночника, эффекта от терапии не отмечалось, пациентка 
обратилась на амбулаторную консультацию для выяс-
нения причины своего состояния.

Анамнез жизни. Со слов пациентки на Диспансер-
ном учете: состоит с хроническим пиелонефритом, хро-

ническим холециститом наблюдалась по поводу Ауто-
имунного тириоидита у врача эндокринолога. Состоит 
на учете с Саркоидозом легких у пульмонолога. При-
нимаемые препараты: Л-тироксин 50мг, магний-48мг, 
витамин Д-2000МЕ, витамин С-500 мг.

Наследственность: Отягощена у старшего родного 
брата отмечалась нейродегенеративное заболевание 
головного мозга, которое было интерпретировано как 
МСА - Мультисистемная атрофия. Со стороны млад-
шего родного брата отмечается шаткость, нарушение 
координации. Со стороны матери также отмечалась 
шаткость, нарушение координации и баланса. Сведения 
о родословной и ближайших родственников не были 
внесены по желанию пациентки, пациентка не хочет 
что бы фигурировали ее персональные данные а также 
персональные данные ее родственников в данной на-
учной статье. Туберкулез, Кож-вен заболевания, ВИЧ-
инфекцию, Гепатиты: пациентка отрицает. Операции: 
По поводу Оскольчатого Компрессионного перелома на 
уровне L3-L5. В следствии ДТП- октябрь 2018. После-
дующая операция с целью удаление металлоконструк-
ции, установленной по поводу данного перелома-2020. 
Также проводилась диагностическая биопсия легких 
с целью подтверждения диагноза Саркоидоз легких в 
августе 2018. Вредные привычки: Пациентка отрицает. 
Аллергоанамнез:со слов лекарственной, пищевой, бы-
товой аллергии не отмечалось.

Объективный осмотр. АД-110/70 мм.рт.ст ЧСС-72.
Неврологический статус. Сознание: ясное.
Общемозговые симптомы: отсутствуют.
Менингеальные симптомы (Брудзинского верхний, 

средний, нижний) –отсутствуют.
Со стороны 12 пар ЧМН: 1 пара ЧМН (N. Olfactorii) 

без патологии, 2 пара ЧМН - (N. Opticus) без патоло-
гии 3, 4, 6 пара ЧМН - (NN. Oculomotorius, Trochlearis, 
Abducens) Зрачки D=S, реакция на свет прямая - без 
патологии, содружественная реакция-без патологии, 



ЖУРНАЛ КАЗАХСТАНСКО-РОССИЙСКОГО МЕДИЦИНСКОГО УНИВЕРСИТЕТА

76

Рисунок 1. МРТ головного мозга.

конвергенция, аккомодация - в пределах нормы, ни-
стагм-отсутствует, Тест Саккад-положительный, отме-
чаются горизонтальные саккадические движения глаз-
ных яблок при осмотре в очках Френзеля. 5 пара ЧМН 
(N. Trigeminus)-чувствительность дифференцирует, на-
рушений нет.

7 пара ЧМН (N. Facialis) Лицо асимметрич-
ное, сглаженность НГС справа. 8 пара ЧМН (N. 
Vestibulocochlearis) - слух - в пределах нормы. 9, 10 
пара ЧМН (NN. Glossopharyngeus, Vagus) - нарушения 
глотания нет, бульбарных знаков нет, периодические 
поперхивания. Отмечается нарушение речи-скандиро-
ванная речь. 11 пара ЧМН (N. Accesorius) - без патоло-
гии. 12 пара ЧМН (N. Hypoglossus) - язык по средней 
линии, девиации языка нет, атрофии, фасцикуляции 
языка - отсутствуют.

Двигательная сфера. Мышечная сила: Верхняя 
проба Барре - удерживает. Нижняя проба Барре - удер-
живает. Мышечная сила в верхних конечностях. Правая 
рука (проксимально - 5 баллов, дистально - 5 баллов). 
Левая рука (проксимально - 5 баллов, дистально - 5 бал-
лов). Мышечная сила в нижних конечностях. В правой 
ноге (проксимально - 5 баллов, дистально - 5 баллов). 
В левой ноге (проксимально - 5 баллов, дистально - 5 
баллов).

Тонус: Тонус снижен в левых конечностях. Рефлек-
сы: В верхних конечностях D=S, нормальные. В ниж-
них конечностях D=S, нормальные. Патологические 
рефлексы - Бабинского, Оппенгейма, Гордона, Пуссе-
па-отсутствуют.

Чувствительность. Поверхностная чувствитель-
ность (болевая, тактильная)-дифференцирует в преде-
лах нормы. Глубокая чувствительность (вибрационная, 
мышечно-суставное чувство) - дифференцирует в пре-
делах нормы.

Мозжечковые пробы. Поза Ромберга – отмечает-
ся неустойчивость. Пальценосовая проба - отмечает 
интенционный тремор слева. Пальце - пальценосовая 
проба положительная слева. Пяточно-коленочная про-
бы - интенционный тремор слева. Проба на Тандемную 
ходьбу затруднена, не может самостоятельно выпол-
нить без поддержки.

В связи с сопоставлением жалоб пациентки, анам-
неза заболевания, анамнеза жизни - отягощенного на-
следственного анамнеза, наличия мозжечковой сим-
птоматики - подтвержденной в ходе неврологического 
осмотра было назначено дообследование.

Прохождение генетический анализа на частые гене-
тические причины мозжечковой атаксии (СЦА 1, 2, 3, 
6, 7. АФ).

Интерпретация генетического анализа 
При повторном визите с результатами генетического 

тестирования выявлена экспансия триплетов количе-
ство CAG-повторов 38 во второй аллели гена АТХ2 при 
норме 31 CAG - повторов. Что соответствует СЦА 2 
типа. 

Обоснование клинического диагноза
На основании жалоб пациентки: на шаткость при 

ходьбе нарушения координации и баланса и неустойчи-
вости, усиливающейся при движениях, изменения речи.

На основании анамнеза заболевания: Дебюта данно-
го состояния с 2013 года, прогрессирования симптомов 
с течением времени, от невыраженных нарушений, лег-
кой шаткости до вышеописанных симптомов

На основании анамнеза жизни-в ходе, которого выяс-
нилась наследственная отягощенность со стороны род-
ных братьев и матери, прослеживается подобная сим-
птоматика, отсутствие изменений, объясняющих данные 
симптомы по результатам проведенной МРТ-Головного 
мозга и шейного отдела позвоночника. По результатам 
клинико-неврологического осмотра-выявлены признаки 
поражения мозжечка (Мозжечковая атаксия, скандиро-
ванная речь-положительные следующие диагностические 
пробы: Поза Ромберга выявлена неустойчивость, поло-
жительная Пальценосовая проба , пальце-пальценосовая 
проба- фиксируется интенционный тремор слева, поло-
жительная пяточно-колечночная проба фиксируется ин-
тенционный тремор слева), Фиксируются также глазод-
вигательные нарушения: Тест Саккад-положительный, 
отмечаются горизонтальные саккадические движения 
глазных яблок при осмотре в очках Френзеля.  положи-
тельного генетического анализа выявлена экспансия три-
плетов количество CAG-повторов 38 во второй аллели 
гена АТХ2 при норме 31 CAG - повторов.   
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Рисунок. Генетический анализ на частые генетические причины мозжечковой атаксии  
(СЦА 1,2,3,6,7. АФ).
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Выставлен клинический диагноз:
G11.3 Наследственная атаксия. Аутосомно-доми-

нантная спиноцеребеллярная атаксия 2 типа с экспан-
сией триплетов во второй аллели гена ATX2.

Дальнейшая тактика. Пациентке даны рекоменда-
ции по генетическому обследованию ближайших кров-
ных родственников. 

Рекомендован прием Рилузола в дозировке 50мг 2 
раза в сутки на регулярной основе, для замедления про-
грессирования неврологической симптоматики.

Рекомендована вестибулярная гимнастика на регу-
лярной основе для компенсации координаторных на-
рушений.

Рекомендовано встать на учет по месту прикрепле-
ния для определения группы инвалидности.

Прогноз. На сегодняшнее время во всем мире не су-
ществует патогенетической терапии для лечения СЦА 
2 типа, также, как и для большинства подвидов на-
следственных атаксий. Данное заболевание безусловно 
будет прогрессировать, неизбежно ведя к выраженной 
инвалидизации. 

Заключение: Продемонстрирован случай редкой 
формы наследственной атаксии, СЦА-2 типа. Из данно-
го клинического случая можно выделить что не всегда 
хроническая мозжечковая атаксия носит нейродегене-
тативный характер, а может быть и наследственного 
характера в не зависимости от возраста. Для выявления  
наследственных атаксий необходимо проведение гене-
тического анализа.

СЦА 2типа менее распространенная разновидность 
спиноцеребеллярной атаксии, причиной данного состо-
яния является экспансия CAG повторов в гене ATX2 
свыше 31 повтора. Основными клиническими проявле-
ниями спиноцеребеллярных атаксий являются мозжеч-
ковые расстройства, которые могут сочетаться с други-
ми неврологическими симптомами: глазодвигательными 
симптомами-в виде офтальмоплегии, саккадических дви-
жений глаз, акинетико-ригидного синдрома, бульбарно-
го синдрома. Диагностика типа атаксии базируется на 
результатах генетического анализа. По данным нейрови-
зуализации не всегда выявляются признаки атрофии моз-
жечковых структур, атрофии шейного отдела спинного 
мозга которое характерно для проявления СЦА.

Продолжительность жизни данных пациентов зави-
сит от экспансии CAG повторов, от возраста дебюта 
заболевания, в более раннем возрасте прогноз небла-
гоприятный, также к факторам, ускоряющим развитие 
основного заболевания следует отнести заболеваний 
сердечно-сосудистой системы, злокачественных ново-
образований и других фоновых заболеваний. Патогене-
тической терапии на сегодняшний день не существует, 
лечение носит симптоматический характер. 
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ТҰҚЫМ ҚУАЛАЙТЫН АТАКСИЯЛАР: 2 ТИПТІ СПИНОЦЕРЕБЕЛЛЯРЛЫҚ АТАКСИЯ 
(КЛИНИКАЛЫҚ ЖАҒДАЙ)

* 1, 2 И.В. Эм
1 МО «Yesmed Clinic», Қазақстан, Алматы 

2  «Қазақстан-Ресей медициналық университеті» МЕББМ, Қазақстан, Алматы

Түйінді
Бұл мақалада 2 типті тұқым қуалайтын спиноцеребеллярлық атаксиямен ауыратын науқастың клиникалық жағдайы 

ұсынылады (SCA-2 типті).
Спиноцеребеллярлық атаксиялар-церебральды, окуломоторлы және сөйлеу бұзылыстары түрінде көрінетін 40-тан астам 

кіші түрлері бар тұқым қуалайтын прогрессивті церебральды атаксиялар тобы.
Кілт сөздер: атаксия, церебеллярлық атаксия, тұқым қуалайтын атаксия, Молекулалық диагностика, жаңа буын сек-

венциясы, спиноцеребеллярлық атаксия.

HEREDITARY ATAXIAS: SPINOCEREBELLAR ATAXIA TYPE 2
(CLINICAL CASE)

*1, 2 Igor Em
1 Medical Center «Yesmed Clinic», Kazakhstan, Almaty

2 NEI «Kazakh-Russian Medical University», Kazakhstan, Almaty

Summary
This article will present a clinical case of a patient with hereditary spinocerebellar ataxia type 2 (SCA-type 2).
Spinocerebellar ataxia is a group of hereditary progressive cerebellar ataxias, numbering over 40 subspecies, manifested in 

the form of cerebellar, oculomotor and speech disorders.
Key words: ataxia, cerebellar ataxia, hereditary ataxia, molecular diagnostics, new generation sequencing, spinocerebellar 

ataxia.
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