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Резюме

Более 20 лет на кафедре неврологии и нейрохирургии ДВГМУ проводится работа по изучению наследственных 
заболеваний нервной системы в Хабаровском крае. Проанализированы эпидемиологические, молекулярно-генети-
ческие, клинико-генеалогические особенности наследственной патологии нервной системы в регионе. Разработа-
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ны алгоритмы медико-генетической помощи населению и рекомендации региональным органам здравоохранения, 
направленные на первичную профилактику, медицинское наблюдение и реабилитацию данной группы пациентов. 

Ключевые слова: наследственные заболевания нервной системы, гепатолентикулярная дегенерация, аутосомно-
доминантная спиноцеребеллярная атаксия.

N.V. Vialova, T.N. Proskokova, D.V. I, A.M. Helimsky

SOCIAL ROLE OF HEREDITARY DISEASES OF THE NERVOUS SYSTEM 
IN THE KHABAROVSK REGION

Far East State Medical university, Khabarovsk

Summary

The neurology and neurosurgery department of the Far Eastern State Medical University has been doing research on 
hereditary diseases of the nervous system in the Khabarovsk Region for more than 20 years. The epidemiological, molecular 
genetic, and clinical genealogical peculiarities of congenital disorders of the nervous system in the region have been ana-
lyzed. The procedures to provide counselling to the population on medical genetics and recommendations aimed at primary 
prevention and rehabilitation of such group of patients for local public health authorities have been worked out.

Key words: hereditary diseases of the nervous system, hepatolenticular degeneration, autosomal dominant cerebellar 
ataxia.

Более 20 лет на кафедре неврологии и нейрохирур-
гии ДВГМУ проводится работа по изучению наслед-
ственной неврологической патологии в Хабаровском 
крае. Для активного выявления и динамического 
наблюдения за больными проанализированы архивы 
городских и краевых стационаров, осуществлялись 
экспедиционные выезды в районы края, проводились 
поквартирные обходы больных.  

Обследованы 17 муниципальных районов и 7 
городских округов Хабаровского края, отмечено пре-
обладание нозологии с аутосомно-доминантным 
типом наследования – 67,2 % от всех выявленных 
больных; наиболее часто встречались нервно-мышеч-
ные заболевания, заболевания с поражением экстрапи-
рамидной системы и аутосомно-доминантные спино-
церебеллярные атаксии (АД СЦА)  [4]. 

Были выявлены атипичные, ранее неизвестные 
клинические варианты ряда наследственных заболе-
ваний нервной системы, а также редкие клинические 
формы, в частности, быстропрогрессирующий «цере-
бральный» вариант СЦА2, сегрегация прогрессиру-
ющей мышечной дистрофии Дюшенна с синдромом 
Крузона, дистрофинопатия с крампи, рецидивирую-
щей миоглобинурией и пониженной толерантностью к 
физическим нагрузкам, инфантильная форма прогрес-
сирующей мышечной дистрофии Ландузи-Дежерина, 
ювенильная и акинетико-ригидная форма болезни 
Гентингтона (БГ), случай гепатолентикулярной деге-
нерации (ГЛД) со «скрытым» поражением печени, 
атипичный дебют неврологической стадии дрожа-
тельно-ригидной формы ГЛД в виде фокальных эпи-
лептических припадков. Отмечено более тяжелое, чем 
описанное в литературе, течение ювенильного паркин-
сонизма у 25 % больных, прогрессирующей мышеч-
ной дистрофии Эмери-Дрейфуса у 77,8 % больных [4].  

Большой интерес представляют заболевания нерв-
ной системы с преимущественным вовлечением экс-
трапирамидной и мозжечковых систем, в частности, 
ГЛД, для которой существует высокоэффективная 
патогенетическая терапия, позволяющая полностью 
купировать или в значительной мере уменьшить про-
явление клинических признаков при своевременно 
начатом лечении, а также АД СЦА.  

Распространенность ГЛД в Хабаровском крае 
составила 1,50:100 000 населения, что сопоставимо со 
средними показателями в мире [12]. 

При изучении генетической структуры заболевания 
определена приоритетная для молекулярно-генети-
ческого скрининга мутация (р.His1069Gln), выявлен-
ная у 85 % больных в нашем регионе, что практи-
чески в 2 раза превышает показатели в российской 
популяции [1]. 

Учитывая необходимость пожизненной терапии 
пациентов с ГЛД, возможные осложнения на фоне 
терапии, трудности ведения сопутствующей патоло-
гии, проводится динамическое диспансерное наблю-
дение этих пациентов [5].  

Исследуется возможность метода регистрации 
вызванных потенциалов головного мозга как допол-
нительного неинвазивного метода диагностики функ-
ционального состояния структур головного мозга на 
этапе диагностики заболевания и в ходе мониторинга 
эффективности проводимой терапии [2]. 

Распространенность БГ в Хабаровском крае соста-
вила 7,67:100 000 населения, что превышает значения 
распространенности в других областях и краях Рос-
сии. Эти данные имеют большое значение в изучении 
региональных особенностей распространения мута-
ций, так как ранее была показана исключительная ред-
кость БГ в территориально близких к Хабаровскому 
краю японской и китайской популяциях. Кроме того, 
разработан и проходит испытания новый метод генной 
терапии этого тяжелого заболевания [4].

АД СЦА – гетерогенное заболевание, на сегодняш-
ний день существует более 40 генетически различных 
типов данной патологии. Термин спиноцеребеллярной 
атаксии был выбран для обозначения сопутствующего 
вовлечения спинного мозга и мозжечка, но патологи-
ческие изменения могут происходить в других отделах 
нервной системы, включая периферические нервы, 
ствол мозга и базальные ганглии. Клиническими про-
явлениями всех АД СЦА является прогрессирующие 
нарушение координации, походки, сопровождаемые 
дизартрией. Начало данного заболевания обычно при-
ходится на зрелый возраст, но может проявляться в 
детском и пожилом возрасте [7, 9]. Мобильные и ком-
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муникативные навыки людей с данным заболеванием 
ограничены, что ухудшает качество жизни, и мно-
гие пациенты умирают от преждевременной смерти
[6, 7, 13].

В генетической структуре АД СЦА в Хабаров-
ском крае преобладает СЦА1 и СЦА2. Получен пер-
вый в крае опыт молекулярно-генетической диагно-
стики СЦА6 и СЦА17. Распространенность АД СЦА 
составила в Хабаровском крае – 4,3:100 000 населе-
ния, что превышает имеющиеся данные по датской, 
норвежской популяциям – 3,0-4,2:100 000 населения 
[14], европейской популяции – 1,0-3,0:100 000 насе-
ления [11] и сопоставимо с японской популяцией – 
4,5:100 000 населения [8]. 

Обнаруженная семья с СЦА6 в Хабаровском крае 
является первым описанным случаем в российской 
популяции с протяженной экспансией – 27 CAG-
повторов в гене CACNА1A.

Впервые в Хабаровском крае обнаружена редкая 
форма АД СЦА – СЦА17 с 42 CAA/CAG-повторами в 
гене TBP. Распространенность СЦА17 в Хабаровском 
крае составила 0,1:100 000 населения, что превышает 
распространенность в Японии [10]. 

В последние годы предложена потенциально новая 
генная терапия больных с СЦА6, что открывает широ-
кие перспективы разработки подходов к лечению раз-
личных типов СЦА. 

Сегодня отмечается высокий уровень молеку-
лярно-генетических технологий для изучения наслед-
ственной патологии, и популяционные исследования 
приобретают особую актуальность в связи с перспек-
тивами лечения многих тяжелых наследственных 
заболеваний. Появилась возможность осуществлять 
пренатальную диагностику и профилактику наслед-
ственных заболеваний в семьях с известным генети-
ческим дефектом. 

Полученные данные о клинико-генетическом раз-
нообразии наследственных заболеваний нервной 
системы в Хабаровском крае имеют большое значе-
ние для практического здравоохранения, усовершен-
ствования первичной профилактики неврологической 
наследственной патологии и системы специализиро-
ванного неврологического наблюдения, медицинской 
и социально-реабилитационной помощи больным.
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Резюме

Итоги тридцатилетнего периода реализации программы «Разработка научных основ охраны здоровья и даль-
нейшего развития здравоохранения Дальнего Востока России в период его реформирования с 1991 по 2020 г.» по-
зволили подвергнуть анализу результаты реформ в регионе и сформировать основные направления исследований 
на период с 2021 по 2030 г. Реализация итогов научно-исследовательских и опытно-конструкторских работ позво-
лит сформулировать стратегию решения приоритетных проблем здравоохранения Дальневосточного федерально-
го округа и обосновать принятие управленческих решений в региональном контексте.

Ключевые слова: Дальний Восток России, охрана здоровья населения, научно-исследовательские и опытно-кон-
структорские работы, реформа здравоохранения, отраслевая научно-исследовательская программа.
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ON THE PROSPECTS OF RESEARCH IN THE MAIN AREAS OF PUBLIC HEALTH
IN THE FAR EASTERN FEDERAL DISTRICT
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Summary

The results of the thirty-year period of implementation of the program «Development of scientifi c foundations for health 
protection and further development of healthcare in the Russian Far East during its reform period from 1991 to 2020» al-


