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В последние годы у детей имеет место рост заболеваний, связанных с очаговым поражением ЦНС. Трудность дифференци-
альной диагностики демиелинизирующего поражения ЦНС у детей подтверждает представленный случай развития прогре-
диентного заболевания у больного 4 лет, у которого был подтвержден диагноз Х-сцепленной адренолейкодистрофии. Авторы 
считают целесообразным при имеющей место прогредиентности течения заболевания с утратой навыков и умений, прогрес-
сированием судорожного синдрома на фоне триггерной соматической или инфекционной патологии, наличием прогрессиру-
ющей диффузной демиелинизации головного мозга и нарастанием атрофических процессов без воспалительных изменений 
в ликворе проведение дифференциального диагноза с генетически обусловленным наследственным нарушением обмена ве-
ществ. В статье подчеркивается, что в период диагностического поиска в рамках рабочего диагноза, которым может быть 
энцефалит или врожденная инфекция с поражением ЦНС, необходимо проведение терапии: этиотропной (противовирусная 
или антибактериальная), противовоспалительной, антиоксидантной, метаболической, респираторной поддержки, что по-
зволяет стабилизировать состояние пациентов.
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Last years in children we observe high frequency of diseases, associated with focal central nervous system damage by infectious, autoim-
mune and congenital process. Very often the process occurs in children of early age as a result of recurrent and congenital (chronical) 
infections. Differential diagnosis of demyelinative central nervous system disease can be difficult, so we report about the case of progredient 
X-associated adrenoleucodystrophy in 4-year-old child, case was verified genetically. We suppose differential diagnostics with genetically-
associated exchange disorders (and myelinization disorders) in all cases of progredient disease with lose of skills and abilities, convulsive 
syndrome progression on the background trigger somatic or infectious pathology, progressive diffuse brain demyelination and increasing 
of atrophic processes without inflammatory signs in cerebrospinal fluid, differential diagnosis with genetically determined disorders of me-
tabolism in children of all age groups. We also insist on a therapy while making differential diagnosis. We suggest the diagnosis for the therapy 
start is encephalitis or congenital central nervous system infection. In such cases we can start causal therapy (antiviral or antibacterial), 
antiinflamatory, antioxidant therapy, metabolical therapy, respiratory support to make the situation stable.
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В последние годы у детей наблюдается рост за- 
 болеваний, связанных с очаговым поражением 

ЦНС как инфекционного, так и аутоиммунного ге-
неза, а также не исключается наследственный харак-
тер поражения [1]. Причиной развития этих заболе-
ваний нередко служат рекуррентные и врожденные 
инфекции; отмечается тенденция их манифестации 
у детей раннего возраста [2]. Общепризнано, что 
демие линизирующие заболевания нервной системы 
целесообразно относить к аутоиммунным состояни-
ям. Но множество фактических данных указывает 
на то, что в их развитии участвуют факторы окру-
жения, в частности, разнообразные инфекционные 
агенты, способные проникать в ЦНС, вызывая хро-
ническое воспаление [3]. Ряд вирусов может пря-
мо индуцировать процесс демиелинизации, на чем 
основано создание вирусиндуцированных экспери-
ментальных моделей рассеянного склероза и острого 
диссеминированного энцефаломиелита, в частности 
на мышах, инфицированных вирусом мышиного эн-
цефаломиелита (Theiler's virus) [4].

Результаты некоторых экспериментальных и кли-
нических исследований предполагают наличие воз-
можной взаимосвязи между инфекцией и развитием 
и/или обострениями рассеянного склероза, касаю-
щейся механизмов молекулярной мимикрии, расши-
рения эпитопов или побочной активации клеток им-
мунной системы мозга [5]. Среди всех герпесвирусов 
человека наибольшее число фактов относительно 
связи с рассеянным склерозом накоплено в отно-
шении вируса Эпштейна–Барр (ВЭБ) и вируса гер-
песа 6-го типа. Анализируя факторы риска раннего 
развития рассеянного склероза, E. Waubant и соавт. 
(2013) [5] сопоставили частоту серологического вы-
явления ВЭБ, цитомегаловируса (ЦМВ) и вируса 
простого герпеса 1-го типа (ВПГ-1), а также генотипа 
HLA-DRB1*1501/1503 у 189 детей (до 18 лет) с уста-
новленным диагнозом рассеянного склероза по срав-
нению со здоровыми детьми (n=66). Выяснили, 
что наличие антител к ядерному антигену-1 ВЭБ 
(EBNA-1) ассоциировано с повышенным, а хрони-
ческая инфекция ЦМВ, напротив, с пониженным 
риском развития раннего рассеянного склероза. 
Хотя при анализе групп детей в целом хроническая 
инфекция ВПГ-1 оказалась несвязанной с развити-
ем рассеянного склероза. В этом аспекте обнаруже-
но четкое взаимодействие между наличием вируса 
и HLA-DRB1 генотипом. У детей без аллеля DRB1*15 
в HLA-генотипе инфекция ВПГ-1 сочеталась с уве-
личенным риском рассеянного склероза, в то время 
как у позитивных по DRB1*15 детей эффект был об-
ратным. Следовательно, по данным E. Waubant и со-
авт., инфицирование обычными, широко распро-
страненными вирусами в раннем детстве может как 
повышать, так и снижать риск развития раннего рас-
сеянного склероза, иногда в связи с определенным 
HLA-генотипом.

Как правило, обнаружение в крови и/или ликворе 
различных инфекционных возбудителей в сочетании 
с наличием очаговых симптомов является основани-
ем для диагностики энцефалитов. Однако авторами 
ранее было установлено, что по распространенно-
сти поражения головного мозга среди энцефалитов 
у детей 4–6 и 13–17 лет до 95% составляют лейко-
энцефалиты, тогда как полиоэнцефалиты — ½ слу-
чаев энцефалитов у детей до 1 года и 30% среди па-
циентов 7–12 лет, а панэнцефалиты в 86,4 % случаев 
имеют место у детей моложе 3 лет. В клинической 
картине лейкоэнцефалитов доминируют расстрой-
ства чувствительности, пирамидная и мозжечковая 
симптоматика, имеющая в 87% случаев благоприят-
ный исход в выздоровление без дефицита или с ми-
нимальными симптомами. При полиоэнцефалитах 
характерными являются нарушения сознания и судо-
рожный синдром, а при панэнцефалитах — прогрес-
сирующие двигательные и когнитивные нарушения, 
которые имеют тенденцию к стабилизации при адек-
ватной этиотропной терапии, чего не наблюдается, 
к примеру, при наследственных нарушениях обмена, 
протекающих с поражением ЦНС, для которых ха-
рактерна прогредиентность течения [1, 6].

Не исключается, что хроническая персистирую-
щая инфекция может приводить к нарушению нор-
мального обмена веществ, а также возможна длитель-
ная персистенция инфекционных агентов в клетках 
лимфоидного ряда, глии, эндотелии сосудов, что соз-
дает предпосылки развития хронического поражения 
белого вещества ЦНС и определяет необходимость 
этиотропной терапии вне зависимости от продолжи-
тельности заболевания [6–8]. Помимо этого, в раз-
витии демиелинизирующих заболеваний нервной 
системы обсуждаются вопросы приобретенных, воз-
можно, редких мутаций вследствие интеграции ряда 
возбудителей, в частности вирусов герпеса, в геном 
человека, это обусловливает дисфункцию миелиноо-
бразования с подострым развитием демиелинизации 
и дегенерации, что требует дальнейшего изучения [9]. 
Известны редкие мутации: наследственный дефект 
рецептора UNC93B1, предрасполагающий к разви-
тию энцефалита, вызванного ВПГ. При условии от-
сутствия контакта с ВПГ носители мутаций могут 
длительное время или даже всю жизнь оставаться 
здоровыми [10].

Именно изучение генетики демиелинизирующих 
и хронических инфекционных заболеваний позво-
лит понять причины «аномального» течения болезни 
у некоторых пациентов, определить пути совершен-
ствования тактики ведения «тяжелых» и «непонят-
ных» больных, что является чрезвычайно значимым 
для практического здравоохранения [11].

Следует отметить, что у детей очаги демиелиниза-
ции в ЦНС могут иметь место и при наследственных 
заболеваниях, протекающих с поражением миелина: 
адренолейкодистрофия, метахроматическая лейко-
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дистрофия, болезни Пелицеуса–Мерцбахера, синдроме 
Кокейна, болезни Сала, Александера, Краббе, Канава-
на–Ван-Богарта, L-2-гидроксиглутаровой ацидурии, 
мегалоэнцефалической лейоэнцефалопатии с субкор-
тикальными цистами, лейкоэнцефалопатии с исчеза-
ющим белым веществом и пр. [2]. Хронические пер-
систирующие инфекции в этих случаях могут быть как 
триггером появления первых признаков патологии, 
так и фактором, обусловливающим тяжесть и скорость 
патологического процесса. В подтверждение вышеска-
занного приводим клиническое наблюдение.

Больной Ф., 4 года. Поступил 30.05.2016 г. в от-
деление нейроинфекций и органической патологии 
нервной системы ФГБУ ДНКЦИБ ФМБА России 
с диагнозом: подострый энцефалит? Симптоматиче-
ская эпилепсия. Двусторонняя сенсоневральная ту-
гоухость. Грубая задержка психомоторного развития. 
Моторная алалия.

Из анамнеза жизни известно, что ребенок от вто-
рой беременности (первая беременность — замер-
шая на сроке гестации 8 нед), протекавшей на фоне 
ЦМВ-инфекции. На 28-й неделе внутриутробного 
развития по данным ультразвукового исследования 
(УЗИ) диагностирована гепатоспленомегалия, мало-
водие. Обследование на TORCH инфекции не про-
водилось. Роды на 38–39-й неделе гестации путем 
экстренного кесарева сечения. Мальчик родился 
в состоянии внутриутробной гипотрофии, масса при 
рождении 2570 г, длина тела 50 см, оценка по шкале 
Апгар 8 баллов. При рождении отмечалась желтуш-
ность кожных покровов, склер, повышение в крови 
уровня билирубина, трансаминаз.

У ребенка при рождении диагностирована гене-
рализованная врожденная ЦМВ-инфекция (методом 
полимеразной цепной реакции — ПЦР — в крови об-
наружена ДНК ЦМВ). Получил 5 инфузий специфи-
ческого иммуноглобулина. В возрасте 1 мес развился 
холестатический гепатит, в связи с чем была проведе-
на холецистэктомия и биопсия печени. Гистологиче-
ски установлен хронический гепатит тяжелой степе-
ни, фиброз печени тяжелой степени. Неврологом при 
рождении диагностировано гипоксически-геморра-
гическое поражение ЦНС, а в возрасте 4 мес — дву-
сторонняя сенсоневральная тугоухость, по поводу 
чего наблюдается у сурдолога и ЛОР-врача. В 8 мес 
жизни начал переворачиваться, в 1 год 2 мес самосто-
ятельно сел. В возрасте 1 год 10 мес поставлен диа-
гноз: детский церебральный паралич, атоническая 
форма, задержка психомоторного развития. В 2 года 
2 мес начал ходить. В 2,5 года было произведено слу-
хопротезирование справа.

В 2 года 7 мес (октябрь 2015 г.) на фоне шигеллеза, 
гастроэнтероколитной формы тяжелого течения 
с высокой гипертермией впервые отмечался при-
ступ судорог (тонический приступ в правых конеч-
ностях с остановкой взора), который был расценен 
как симптоматическая эпилепсия. При обследовании 

в ликворе определялся белок до 1 г/л, цитоз в норме. 
В ноябре 2015 г. перенес ветряную оспу, в декабре 
2015 г. — рецидивирующий обструктивный брон-
хит. С 11 января 2016 г. отмечалась вялость, рвота, 
головная боль. Лечился в ДГБ г. Красноярска с ди-
агнозом: последствия перенесенной ЦМВ-инфек-
ции, генерализованной формы с поражением ЦНС: 
кистозно-глиозные изменения головного мозга, 
внутренняя гидроцефалия, правосторонний гемипа-
рез. В ликворе белок до 1,5 г/л, цитоз в норме. Полу-
чил внутривенно капельно зовиракс в дозе 30 мг/кг 
в сутки №7. После данного эпизода отмечался вы-
раженный регресс психомоторного развития: пере-
стал ходить, только ползал. Амбулаторно начат курс 
нейромидина, мидокалма, который эффекта не дал. 
Через неделю от начала лечения после ванны отме-
чалась рвота, головная боль, удушье, цианоз, раз-
вился судорожно-коматозный статус, с чем ребенок 
был госпитализирован в ОРИТ ДГБ г. Красноярска 
с диагнозом: подострый лейкоэнцефалит; кистозно- 
атрофические изменения головного мозга; симпто-
матическая эпилепсия, статусное течение. Несколько 
суток находился на искусственной вентиляции лег-
ких. В ликворе вновь выявлена белково-клеточная 
диссоциация (белок до 1,5 г/л, цитоз 4 клетки в 1 мкл, 
реакция Панди +++, глюкоза 3,5 ммоль/л). В крови 
лейкоцитоз. С февраля 2016 г. находится на противо-
эпилептической терапии, получает топирамат 12 мг 
2 раза в сутки.

Для уточнения диагноза поступил в ФГБУ 
ДНКЦИБ ФМБА России. Состояние по основному 
заболеванию средней тяжести. Самочувствие отно-
сительно удовлетворительное. Мальчик активен, до-
брожелателен, понимает жестовую речь в узком бы-
товом плане. Отмечается моторная алалия. Аппетит 
снижен. К пище относится избирательно. Зев чис-
тый. Периферические лимфоузлы шейной группы 
мелкие множественные. Тоны сердца отчетливые, 
ритмичные. Частота сердечных сокращений 92 в ми-
нуту. Частота дыхания 21 в минуту. Перкуторно над 
легкими ясный звук. Дыхание везикулярное. Живот 
мягкий, безболезненный. Печень пальпаторно +5 см 
из-под реберной дуги (по данным УЗИ не увеличена). 
Стул со склонностью к запорам, оформленный.

Черепно-мозговые нервы — глазные щели D=S, 
зрачки D=S. Фотореакции живые, нистагма нет. 
Язык по средней линии, глоточный рефлекс со-
хранен. Самостоятельно садится, перемещается по 
кровати. Ходит с поддержкой, походка паретичная 
справа. Мышечная сила снижена в правых конечно-
стях. Мышечный тонус повышен в правых конечно-
стях. Сухожильные рефлексы с высоким расширени-
ем рефлексогенных зон, коленные — справа выше. 
Симптом Бабинского с двух сторон.

Клинический анализ крови (30.05.2016): HB. 
117 г/л, эр. 4,6 1012/л, л. 9,5 109/л, с. 47%, э. 2%, лимф. 
41%, мон. 10%, СОЭ 2 мм/ч. Биохимический анализ 
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(31.05.16.): билирубин общий 7,7 мкмоль/л, били-
рубин прямой 3,1 мкмоль/л, билирубин непрямой 
4,6 мкмоль/л, щелочная фосфатаза 161 ЕД/л, моче-
вина 3,6 ммоль/л, креатинин 45,4 мкмоль/л, глюкоза 
3,78 ммоль/л, аспартатаминтрансаминаза 25 ЕД/л, 
аланинаминотрансаминаза 23 ЕД/л, лактатдегидро-
геназа 243 ЕД/л, С-реактивный белок 6,1 мг/л, кре-
атинкиназа 48 ЕД/л, креатинкиназа-МВ 24,7 ЕД/л. 
Копрограмма (01.06.2016) без патологии. При посеве 
кала на дизгруппу патогенные микроорганизмы не 
обнаружены. Общий анализ мочи (31.05.2016): удель-
ная плотность 1,010, pH 7,0, эпителий плоский 1–2 
в поле зрения, лейкоциты 0–1 в поле зрения. Обсле-
дован методами ПЦР и иммуноферментного анализа 
(ИФА) на боррелии, вирус клещевого энцефалита, 
энтеровирусы, парвовирус В19, ВПГ-1, вирусы гер-
песа 4,5,6-го типов — результаты отрицательные. Ме-
тодом ИФА выявлены антитела класса IgG к вирусу 
Эпштейна–Барр и вирусу ветряной оспы. В ликворе 
(03.03.2016) цитоз 4•106/л, белок 0,580 г/л, альбумин 
46 мг/дл.

По данным электронейромиографии (01.06.2016), 
признаков поражения моторных и сенсорных воло-
кон периферических нервов нижних конечностей 
по полиневропатическому типу не выявлено. Отме-
чается снижение возбудимости мотонейронов полу-
шарий головного мозга с отсутствием регистрации 
достоверных вызванных моторных ответов мышц 
стоп (с m. abductor hallucis с двух сторон) при транс-
краниальной магнитной стимуляции.

ЭЭГ (03.06.2016): в фоновой записи доминирует 
тета-ритм. Умеренные диффузные нарушения био-
электрической активности головного мозга. Ирри-
тация коры головного мозга диффузного характера 
легкой степени. Акцент ирритации в лобных и перед-
невисочных отделах без латерализации. Очагов, па-
роксизмов, типичных эпикомплексов нет.

При УЗИ органов брюшной полости (03.06.2016) 
выявлены диффузные изменения структуры печени. 
Фиброз печени.

На магнитно-резонансной томограмме (МРТ) 
головного мозга (29.05.2016) картина диффузных 
сливных зон демиелинизации в сочетании с отеком 
варолиева мозга, с поражением белого вещества го-
ловного мозга и базальных ядер, тройничных нервов 
(кортикальный слой интактен). Опухолевая инфиль-
трация менее вероятна. Выявлены признаки, харак-
терные для постишемических изменений. Киста 
прозрачной перегородки. Внутренняя гидроцефалия. 
По сравнению с предыдущим МР-исследованием 
отрицательная динамика. По данным МРТ шейного 
и грудного отделов спинного мозга в боковых отде-
лах спинного мозга выявлены симметричные участки 
повышенного сигнала на T2, T2-STIR и изогипоин-
тенсивного сигнала на Т1-ВИ с явлениями умерен-
но выраженного перифокального отека. По данным 
МРТ, наиболее вероятным является воспалительный 

процесс с возможным аутоиммунным компонентом 
с активной метаболической реакцией. По данным 
позитронно-эмиссионной томографии/компьютер-
ной томографии (ПЭТ/КТ) головного мозга с ме-
тионином (30.05.2016): очаги повышенного захвата 
радиофармпрепарата (индекс накопления 1,82) в ле-
вой лобной доле, колене мозолистого тела, подкорко-
вых ядрах слева, зрительном бугре, гомолатеральной 
ножке мозга, совпадающие с зонами патологическо-
го сигнала на МРТ; очаг повышенного захвата ради-
офармпрепарата в веществе варолиева моста и в коре 
правого полушария мозжечка без четкого совпадения 
с данными МРТ (см. рисунок). ПЭТ-картина в со-
вокупности с результатами МРТ не укладывается 
в представление об опухолевой природе поражения 
суб- и супратенториальных структур головного мозга. 

На основании особенностей клинических про-
явлений: отсутствие общеинфекционных и менин-
геальных симптомов, воспалительных изменений 
в ликворе, стойко сохраняющаяся протеинрахия, 
отсутствие выявления этиологически значимых ин-
фекционных агентов, отсутствие нарастания оча-
говых симптомов и удовлетворительное состояние, 
несмотря на значительные изменения на МРТ, диа-
гноз энцефалита был исключен. Поставлен диагноз: 
резидуальная энцефалопатия; правосторонний ге-
мипарез; симптоматическая фокальная эпилепсия 
с комплексными парциальными припадками; двусто-
ронняя сенсоневральная тугоухость; задержка пси-
хомоторного развития; внутренняя гидроцефалия; 
сопутствующий: хроническая врожденная сочетан-
ная инфекция (ЦМВ+ВЭБ) с поражением головного 
мозга и печени вне обострения (в анамнезе). Получал 
антиконвульсанты, ноотропные препараты (панто-
гам), элькар, семакс интраназально. Рекомендована 
консультация генетика для исключения наследствен-
ного нарушения обмена веществ.

С 14.06.2016 по 29.06.2016 больной Ф. находил-
ся на лечении в РНХИ имени А.Л. Поленова, где 
21.06.2016 была выполнена операция — эндоскопи-
ческое рассечение кисты прозрачной перегородки, 
кистовентрикулостомия. Через 3 дня после выписки 
появилась субфебрильная лихорадка, сохранявшаяся 
несколько дней. Поступил в ДГКБ № 5 г. Санкт-Пе-
тербурга 09.07.2016 с жалобами на вялость, рвоту, ге-
нерализованный тонический судорожный приступ 
(начало с тонических судорог в ногах, затем вскрик-
нул, замер, имело место отклонение глаз вправо, 
генерализация тонических судорог с нарушением 
дыхания, цианозом). Приступ длился около 5 мин, 
самостоятельно купировался, после него ребенок за-
снул. Состояние расценено как приступ симптома-
тической эпилепсии у ребенка с органическим пора-
жением ЦНС. Проведено симптоматическое лечение 
и коррекция антиконвульсантов. При выписке реко-
мендована консультация генетика.

05.09.2016 г. ребенок и мать были обследованы 
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в ФГБНУ «Медико-генетический научный центр» 
в лаборатории наследственных болезней обмена ве-
ществ. Методом прямого автоматического секве-
нирования проведен частичный анализ гена ABCD1 
(Х-сцепленная адренолейкодистрофия). В 3-м экзоне 
гена ABCD1 пробанда выявлено изменение нуклео-
тидной последовательности NM_000033.3: с. 1202G<A 
(p.Arg401Gln) в гетерозиготном состоянии. Данная за-
мена описана в международной базе данных HGMD. 
Это позволило установить окончательный диагноз: 
Х-сцепленная адренолейкодистрофия. Сопутствую-
щий диагноз: симптоматическая эпилепсия; двусто-
ронняя сенсоневральная тугоухость; грубая задержка 
психомоторного развития; моторная алалия; фиброз 
печени.

Таким образом, у детей под маской энцефалита 
и демиелинизирующих заболеваний, сопровождаю-
щихся поражением белого вещества центральной 
нервной системы, может протекать X-cцепленная 
адренолейкодистрофия [12]. X-cцепленная адрено-
лейкодистрофия относится к наследственным про-
грессирующим заболеваниям, возникающим в ре-
зультате нарушения функции единичных белков 
пероксисом, которые представляют собой небольшие 
овальные или круглые органеллы, окруженные одной 
мембраной. Большинство ферментов пероксисом яв-
ляются оксидазами, поэтому одной из главных функ-
ций пероксисом служит защита клетки от агрессив-
ных форм кислорода, образующихся в ее матриксе. 
Пероксисомы присутствуют во всех органах и играют 
основную роль в окислении жирных кислот, дикар-
боновых кислот, в синтезе фосфолипидов, стеролов 
и метаболизме аминокислот.

На основании клинических проявлений, возрас-
та дебюта, скорости нарастания неврологических 
симптомов X-cцепленную адренолейкодистрофию 
разделяют на 7 форм, такие как детская церебраль-
ная, ювенильная церебральная, адреномиелоневро-
патия, взрослая церебральная, поздняя, изолирован-
ная надпочечниковая недостаточность, асимптомная 
и заболевание, проявляющееся у гетерозиготных но-
сительниц. Тип наследования — Х-сцепленный ре-
цессивный. Генетический дефект ведет к нарушению 
работы мембранно-связанного белка пероксисом 
ALDP, основной задачей которого является транс-
порт жирных кислот. При заболевании происходит 
накопление жирных кислот с очень длинной цепью 
в различных тканях организма: надпочечниках, нерв-
ной системе, яичках. Один из основных механизмов 
повреждения нервной системы — встраивание жир-
ных кислот с очень длинной цепью в мембрану мие-
лина, что приводит к изменениям его физико-хими-
ческих свойств и преждевременному разрушению.

Ген X-cцепленной адренолейкодистрофии лока-
лизован на хромосоме X, в регионе Xq28. Частота за-
болевания 1:20 000 живых новорожденных мужского 
пола. Для детской и ювенильной форм характерен 

Рисунок. Изображения ПЭТ/КТ головного мозга с метио-
нином. Пациент Ф., 4 года. Диагноз: Х-сцепленная адрено-
лейкодистрофия.
а — проявления внутренней гидроцефалии в области перед-
них рогов боковых желудочков. Очаг повышенного захвата 
радиофармпрепарата в коре левой лобной и височной долей; 
б — очаги захвата радиофармпрепарата в левой лобной доле;
в — очаги повышенного захвата радиофармпрепарата в ле-
вой  лобной  доле,  колене  мозолистого  тела,  подкорковых 
ядрах  слева,  зрительном  бугре,  гомолатеральной  ножке 
мозга, в веществе варолиева моста.
Figure.  Brain  PET\KT  with  methionin  images  of  patient  F., 
4 years old. Diagnosis: X-associated adrenoleucodystrophy.
а  —  signs  of  inside  hydrocephaly  in  front  lateral  ventricles. 
The  focus  of  increased  capture  of  radiopharmaceutical 
in the cortex of the left frontal and temporal lobes;
b  —  the  focus  of  increased  capture  of  radiopharmaceutical 
in the cortex of the left frontal lobe;
c — the focus of increased capture of radiopharmaceutical in left 
frontal  lobe, corpus callosum,  left subcortical nuclei,  talamus, 
in homolateral brain pedicule, Varoliev pons.

а

б

в
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возраст дебюта 7,2±1,7 года. В большинстве (86%) 
случаев неврологические и психические расстройства 
предшествуют клиническим и лабораторным призна-
кам надпочечниковой недостаточности. Классиче-
ская детская форма характеризуется поведенческими, 
интеллектуальными и двигательными нарушениями. 
Наиболее часто основными симптомами в этом воз-
расте является гиперактивное или, наоборот, аутисти-
ческое поведение, эпизоды агрессивности, пробле-
мы обучения, снижение памяти, дефицит внимания, 
прогрессирующая деменция и нарушение походки. 
Менее частые симптомы — нарушения зрения (гомо-
нимная гемианопсия, зрительная агнозия, острая по-
теря зрения, атрофия зрительных нервов), снижение 
слуха, признаки надпочечниковой недостаточности 
(гиперпигментация кожных покровов, общая сла-
бость, периодически возникающие рвота и тошнота). 
Иногда первыми симптомами являются фокальные 
и мультифокальные судороги. По мере прогресси-
рования заболевания развиваются спастический те-
трапарез, слепота, глухота, судороги, не отвечающие 
на антиэпилептическую терапию. Летальный исход 
наступает через 1–15 лет от дебюта заболевания.

На МРТ, как правило, отмечается увеличение 
интенсивности T2-сигнала на ранних стадиях за-
болевания, обычно начинающееся в валике мозо-
листого тела и распространяющееся в затылочное 
белое вещество [2, 13–15]. Увеличение интенсив-
ности сигнала на T2-ВИ также часто наблюдается 
в кортико-спинальных и кортико-мостовых трактах. 
Увеличение интенсивности Т2-сигнала может быть 
связано с разрушением миелина и/или с наличием 
воспаления. Воспалительный компонент приводит 
к локализованному отеку и некоторому локальному 
масс-эффекту. При введении контрастного вещества 
кромка усиления видна в месте воспаления, на сты-
ке нормальной ткани мозга и области увеличения 
интенсивности сигнала на T2-ВИ. В области вос-
паления немного уменьшен показатель диффузии, 
изменения передачи намагниченности отсутствуют. 
По мере развития заболевания и прогрессирования 
демиелинизации масс-эффект исчезает и сменяется 
локализованной атрофией. Кроме того, увеличива-
ется коэффициент диффузии, снижаются показатели 
анизотропии и передачи намагниченности. Перспек-
тивным в диагностике является применение совре-

менных методов, таких как транскраниальная маг-
нитная стимуляция [16].

Выводы

1. Прогредиентность течения заболевания 
с утратой навыков и умений, прогрессированием 
судорожного синдрома на фоне триггерной сомати-
ческой или инфекционной патологии, наличие про-
грессирующей диффузной демиелинизации голов-
ного мозга и нарастание атрофических явлений без 
воспалительных изменений в ликворе служат основа-
нием для проведения дифференциального диагноза 
с генетически обусловленным наследственным на-
рушением обмена веществ. Однако в период диагно-
стического поиска необходимо проведение терапии 
в рамках рабочего диагноза: этиотропная противо-
вирусная или антибактериальная, противовоспали-
тельная, антиоксидантная, метаболическая, респи-
раторная поддержка, что позволяет стабилизировать 
состояние пациентов.

2. Врожденная герпесвирусная (ЦМВ+ВЭБ) ин-
фекция, которая в 75% случаев имеет отсроченное 
начало, является основанием для мониторинга акти-
вации инфекционного процесса (ПЦР и ИФА крови, 
мочи, по показаниям ликвора), начиная с периода 
новорожденности, при наличии данных анамнеза, 
особенностей течения беременности и состояния 
здоровья беременной для своевременного обязатель-
ного назначения адекватного этиотропного лечения, 
что позволяет предотвратить прогредиентность тече-
ния врожденной инфекции и дальнейшую органную 
патологию. Последняя может быть неблагоприятным 
преморбидным фоном для формирования и течения 
различной патологии, в том числе и наследственной.

3. При проведении дифференциального диа-
гноза очаговых поражений нервной системы у детей, 
наряду с клинико-биохимическим мониторингом, 
необходимо применять не только лучевые методы 
в различных режимах (Т1-ВИ, Т2-ВИ, FLAIR-ИП, 
DWI, с контрастом), но и такие нейрофизиологиче-
ские методы, как ЭЭГ-мониторинг, мультимодаль-
ные вызванные потенциалы, транскраниальная маг-
нитная стимуляция, электронейромиография для 
уточнения распространенности, степени и характера 
поражения, мониторинга динамики патологического 
нейропроцесса на фоне терапии.
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