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12 1 Основные положения

Неврология – это раздел медицины, посвя-
щенный заболеваниям нервной системы 
и скелетной мускулатуры. Нервная система 
морфологически и функционально подраз-
деляется на центральную, периферическую 
(соматическую) и автономную (вегетатив-
ную).

Центральная нервная система

  Головной мозг (см. Приложение, 
табл. 1)

Передний мозг, или prosencephalon (супра-
тенториальная часть головного мозга), со-
стоит из конечного мозга (telencephalon) – 
двух полушарий и соединяющих их сре-
динных структур и промежуточного мозга 
(diencephalon).
Ствол головного мозга (инфратенториаль-

ная часть головного мозга) состоит из сред-
него мозга (mesencephalon) и ромбовидно-
го или заднего мозга (rhombencephalon). 
Ромбовидный мозг состоит из моста (pons), 
мозжечка (cerebellum) и продолговатого моз-
га (medulla oblongata).

  Спинной мозг

Длина спинного мозга у взрослого чело-
века составляет примерно 45 см. Вверху 
спинной мозг переходит в продолговатый 
мозг, начинаясь сразу от места выхода пер-
вой пары шейных нервов. Заканчивается 
он мозговым конусом (conus medullaris), 
у новорожденных – на уровне третьего по-
ясничного позвонка (L3), а у взрослых – 
на уровне межпозвонкового диска L1–L2. 
Мозговой конус переходит в концевую нить 
(fi lum terminale), которая состоит главным 
образом из глии и соединительной ткани. 
Вместе с дорсальными и вентральными ко-
решками спинальных нервов она образует 
конский хвост (cauda equina) и прикрепля-
ется к дорсальной поверхности копчика. 
В соответствии с сегментарным строением 
позвоночника и положением спинальных 
нервов в спинном мозге различают шейный, 
грудной, поясничный и крестцовый отделы.

Периферическая нервная система

Периферическая нервная система (ПНС) 
осуществляет связь центральной нервной 
системы (ЦНС) с другими частями тела. 
В основном все моторные, сенсорные 
и автономные нервные клетки и волокна 
за пределами ЦНС являются частью ПНС. 
ПНС состоит из вентральных (моторных) 
нервных корешков, дорсальных (сенсорных) 
нервных корешков, спинальных ганглиев, 
спинальных и периферических нервов и их 
окончаний, а также из главной части авто-
номной нервной системы, симпатического 
ствола. Два первых черепных нерва (обоня-
тельный и зрительный) принадлежат к ЦНС, 
а остальные – к ПНС.
Периферические нервы могут быть чисто 

моторными или сенсорными, но обычно яв-
ляются смешанными и содержат моторные, 
сенсорные и вегетативные волокна (аксоны) 
в разных пропорциях. Любой перифериче-
ский нерв состоит из отдельных пучков ак-
сонов, каждый из которых покрыт оболоч-
кой из соединительной ткани (периневри-
ем). Соединительная ткань, расположенная 
между аксонами внутри пучков, называется 
эндоневрием, а пучки, окруженные общей 
соединительнотканной оболочкой, – эпинев-
рием. Пучки содержат миелинизированные 
и немиелинизированные волокна, эндонев-
рий и капилляры. Каждое нервное волокно 
окружено вспомогательными (шваннов-
скими) клетками. У немиелинизированных 
нервных волокон одна шванновская клетка 
окружает несколько аксонов. В миелинизи-
рованных волокнах мембрана шванновской 
клетки многократно обертывается вокруг 
аксона, образуя слой миелина. Шванновские 
клетки в миелинизированных волокнах рас-
положены на небольших расстояниях друг 
от друга. Интервалы между ними называ-
ются перехватами Ранвье. Скорость про-
ведения импульса по нервному волокну 
тем выше, чем толще слой миелина. Особая 
зона контакта между моторным нервным 
волокном и мышцей, которую оно иннер-
вирует, называется нервно-мышечным со-
единением или концевой моторной бляш-
кой. Импульсы, возникающие в рецепторах 

Общий обзор
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кожи, фасций, мышц, суставов, внутренних 
органов, передаются в ЦНС по сенсорным 
(афферентным) нервным волокнам, идущим 
в составе дорсальных корешков спинного 
мозга. Клеточные тела сенсорных нейронов 
находятся в ганглиях дорсальных корешков 
(псевдоуниполярные клетки).

Автономная (вегетативная) 
нервная система
Автономная нервная система регулирует 
функции внутренних органов в ответ на из-
менения внутренней и внешней среды. В ав-
тономной нервной системе выделяют цен-
тральный и периферический отделы (с. 70).

Череп

Череп (cranium) определяет форму головы. 
Он легко пальпируется через тонкий слой 
мышц и соединительной ткани, которые его 
покрывают. Толщина его варьирует: кости 
толще и прочнее в тех областях, которые 
подвергаются механическим воздействиям. 
Тонкие кости в височной и орбитальной 
областях черепа образуют так называемые 
костные окна, через которые при помощи 
ультразвука можно исследовать базальные 
мозговые артерии (с. 446). Тонкие обла-
сти черепа более подвержены переломам. 
Единственными суставами черепа являются 
сочленения между слуховыми косточками 
и височно-нижнечелюстной сустав.

Мозговой череп
Мозговой череп (neurocranium) вмещает го-
ловной мозг, лабиринт и среднее ухо. Между 
наружной и внутренней пластинками костей 
черепа содержится губчатое костное веще-
ство, состоящее из костных ячеек (diploe). 
Кости свода черепа (calvaria) у подростков 
и взрослых плотно соединяются друг с дру-
гом при помощи швов и хрящей (синхон-
дрозы). Венечный шов проходит поперечно 
и отделяет фронтальную треть свода черепа. 
Сагиттальный шов идет вдоль средней ли-
нии, проходит в переднезаднем направле-
нии по средней линии черепа, оканчиваясь 
спереди венечным швом, а сзади – ламбдо-
видным швом; он начинается от венечного 
шва и заканчивается бифуркацией над за-
тылочной костью, формируя ламбдовидный 
шов. Область соединения лобной, теменной, 
височной и клиновидной костей называется 
«птерион». Под ним расположена бифурка-
ция средней менингеальной артерии.
Внутреннее основание черепа формирует 

дно полости черепа, в котором выделяют 

переднюю, среднюю и заднюю черепную 
ямку. Передняя ямка образует ложе для обо-
нятельного тракта и базальной поверхности 
лобных долей, средняя ямка – для базальной 
поверхности височных долей, гипоталамуса 
и гипофиза, задняя ямка – для мозжечка, 
моста и продолговатого мозга. Передняя 
и средняя черепные ямки разделены между 
собой латерально задними краями малых 
крыльев клиновидной кости, а медиаль-
но – клиновидным возвышением. Средняя 
и задняя черепные ямки разделены между 
собой латерально верхним краем пирамиды 
височной кости, а медиально – спинкой ту-
рецкого седла.

Скальп
Скальп состоит из кожи (включая эпидер-
мис, дерму и волосы), подкожной соедини-
тельной ткани, сухожильного шлема – над-
черепного апоневроза (galea aponeurotica), 
рыхлой соединительной ткани, располо-
женной под апоневрозом, и надкостни-
цы (pericranium). Волосы на скальпе ра-
стут со скоростью примерно 1 см в месяц. 
Соединение между апоневрозом и над-
костницей подвижно на всей поверхности, 
за исключением верхнего края орбиты, дуги 
скуловой кости и наружного затылочного 
бугра. Повреждения черепа выше апоневро-
за не вызывают появления обширных гема-
том, а края кожных ран обычно не расходят-
ся. Ранения скальпа приводят к появлению 
зияю щих ран. Скальпированные раны – это 
повреждения, при которых происходит от-
рыв сухожильного шлема от надкостницы. 
Субгалеальные (подапоневротические) ге-
матомы распространяются по поверхности 
черепа.
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Верхнечелюстная пазуха

Лобная пазуха

Скуловая кость

Подглазничный край

Орбита

Надглазничный край

Спинка турецкого 
седла Верхний край 

каменистой кости

Большое отверстие

Малое крыло 
клиновидной кости

Петушиный 
гребень

Решетчатая 
пластинка 

Гипофизарная ямка 
(турецкое седло)

Сосцевидный 
отросток

Затылочно-сосцевидный шов

Теменно-сосцевидный шов

Чешуйчатый шов

Ламбдовидный шов

Венечный шов

Височно-нижнечелюстной 
сустав

Череп

Внутреннее основание черепа 
(желтый цвет: передняя ямка; зеленый: средняя ямка; синий: задняя ямка)

Лицевой череп

Клиновидная пазуха

Носовая кость

Глабелла

Нижняя челюсть

Подбородочное отверстие

Подглазничное отверстие

Надглазничное отверстие

Передний 
наклоненный отросток

Скальп

Перпендикулярная 
пластинка (решетчатая 
кость, носовая 
перегородка)

Сошник

Сухожильный шлем

Верхняя челюсть

Предперекрестная 
борозда

Птерион

Наружная и внутренняя 
пластинки

Губчатое вещество

Венечный шов 

Череп (разрез)

Клиновидное 
возвышение

Сагиттальный шов
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Лицевой череп
Лицевой череп (viscerocranium) состоит 
из костей орбиты, носа и параназальных 
пазух (синусов). Верхний край орбиты 
образован лобной костью, нижний край – 
верхней челюстью и скуловой костью. 
Лобная пазуха лежит над крышей орби-
ты, верхнечелюстная пазуха – ниже ее дна. 
Полость носа простирается от передних 
отверстий (ноздри) до задних отверстий 
(хоаны) и соединяется с параназальными 

пазухами: верхнечелюстной, лобной, кли-
новидной (сфеноидальной) и решетчатой 
(этмоидальной). Инфраорбитальный канал, 
который содержит инфраорбитальные со-
суды и нерв, расположен в верхней (орби-
тальной) стенке верхнечелюстной пазухи. 
Часть решетчатой кости, покрывающая 
клин овидную пазуху, образует на своей на-
ружной поверхности костные края зритель-
ных каналов, предперекрестные борозды 
и гипофизарную ямку.

Мозговые оболочки
Твердая мозговая оболочка
Твердая мозговая оболочка (лат. dura mater, 
греч. pachymeninx) состоит из наружного 
слоя, контактирующего с черепом, и вну-
треннего слоя, обращенного к паутинной 
(арахноидальной) оболочке. Наружный 
слой содержит менингеальные артерии, 
которые снабжают кровью твердую мозго-
вую оболочку и полость черепа. Капилля-
ры в твердой мозговой оболочке частично 
фенестрированы (т.е. их эпителий проды-
рявлен), в связи с чем в этих местах гемато-
энцефалический барьер (ГЭБ) отсутствует. 
Когда твердая мозговая оболочка отделяется 
от костей черепа, например вследствие эпи-
дуральной гематомы (с. 376, 378), форми-
руется эпидуральное пространство, которое 
в норме отсутствует. Внутренний слой этой 
оболочки соседствует с нейроэпителием 
арахноидальной оболочки. Отсутствующее 
в норме внутричерепное субдуральное про-
странство может возникнуть в этой области, 
например, при кровотечении из переход-
ных (bridging) вен (субдуральная гематома, 
с. 376, 380).
Между двумя слоями твердой мозговой 

оболочки расположены синусы, которые 
не имеют клапанов.
Серп большого мозга (falx cerebri) раз-

деляет два полушария и ограничен сверху 
и снизу верхним и нижним сагиттальны-
ми синусами. Спереди он прикрепляется 
к петушиному гребню (crista galli), а сза-
ди срастается с наметом мозжечка. В про-
странстве между серпом и расщеплением 
намета мозжечка расположен прямой синус. 

Малый серп (серп мозжечка) разделяет два 
полушария мозжечка, сзади он прикреплен 
к затылочной кости, в его основании лежит 
затылочный синус.
Намет мозжечка (tentorium cerebelli) отде-

ляет верхнюю область мозжечка от нижней 
области затылочной доли. Он поднимается 
по направлению к средней линии, принимая 
форму палатки. Отверстие между двумя по-
ловинами намета, известное как тенториаль-
ная вырезка, проходит по среднему мозгу. 
Медиальный край намета прилегает к обе-
им сторонам среднего мозга. Сзади намет 
прикреплен к борозде поперечного сину-
са, латерально к краю пирамиды височной 
кости, а впереди – к переднему и заднему 
наклоненным отросткам клиновидной ко-
сти. Намет мозжечка разделяет супра- и ин-
фратенториальные пространства. Воронка 
гипофиза (infundibulum) с покрывающей ее 
паутинной оболочкой проходит через отвер-
стие в задней части диафрагмы турецкого 
седла, горизонтальной пластинки твердой 
мозговой оболочки, лежащей между перед-
ним и задним наклоненными отростками. 
Гипофиз расположен в турецком седле, 
ниже диафрагмы.
Менингеальные ветви трех ветвей трой-

ничного нерва (с. 23, 101) обеспечивают 
сенсорную иннервацию твердой мозговой 
оболочки свода черепа, передней черепной 
ямки, средней черепной ямки и намета моз-
жечка. Менингеальные ветви блуждающего 
нерва (с. 23), языкоглоточный нерв и два 
первых шейных нерва обеспечивают сен-
сорную иннервацию задней черепной ямки. 
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Арахноидальные (пахионовы) 
грануляции, или ворсинки

Сухожильный шлем

Губчатое вещество

Твердая мозговая оболочка (наружный, или эндостальный, 
слой; внутренний, или менингеальный, слой)

Эпидуральное пространство

Паутинная мозговая оболочка

Мягкая мозговая оболочка

Мозговая артерия

Субарахноидальное 
пространство

Субдуральное 
пространство

Верхний 
сагиттальный синус

Скальп (кожа, подкожная соединительная
ткань, сухожильный шлем, рыхлая 
соединительная ткань, надкостница), 
череп, мозговые оболочки

Пространство Вирхова–Робена

Верхний 
сагиттальный синус Серп большого мозга

Нижний сагиттальный 
синус

Прямой синус

Край намета мозжечка 
(тенториальная вырезка)

Намет мозжечка

Инфратенториальная область

Диафрагма турецкого седла

Воронка гипофиза

Внутренний слуховой проходПолость черепа (вид сбоку)

Верхний сагиттальный синус

Серп большого мозга

Супратенториальная область

Прямой синус

Намет мозжечка

Тенториум

Инфратенториальная область

Сигмовидный синус

Полость черепа (вид сзади) 

Арахноидальные ворсинки

Кость черепа

Мягкая мозговая 
оболочка 

Твердая мозговая 
оболочка 
(внутренний слой)

Арахноидальные 
ворсинки

ЦСЖ в арахноидальных
ворсинках

Субарахноидальное
пространство, трабекулы

Верхний 
сагиттальный 
синус

Твердая мозговая 
оболочка 
(наружный слой)

Кора головного 
мозга

Вены губчатого вещества

Эмиссарная вена

Мозговая вена

Переходная вена

Паутинная 
мозговая 
оболочка



2 Функциональные системы

• Рефлексы
• Моторная система
• Функции II–VIII черепных 

нервов
• Боль
• Циркадианные ритмы
• Сознание
• Язык и речь
• Память
• Нейроэндокринология
• Автономная система
• Барьерные системы ЦНС
• Внутричерепное давление
• Системы нейротрансмиттеров
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Рефлексы – это непроизвольные и относи-
тельно стереотипные ответы на специфи-
ческие стимулы. Они необходимы для нор-
мального функционирования организма (на-
пример, поддержания позы, осуществления 
целенаправленных движений), а нарушения 
рефлексов являются важными объективны-
ми признаками при неврологическом осмо-
тре.
Афферентные волокна несут импульсы 

от активированных рецепторов к нейро-
нам ЦНС, которые возбуждаются и пере-
дают импульсы по эфферентным волокнам 
к клеткам, мышцам и другим органам, ко-
торые обеспечивают рефлекторный ответ. 
Этот путь называется рефлекторной ду-
гой. Рецепторы находятся в начале сенсор-
ных путей в коже, слизистых оболочках, 
мышцах, сухожилиях, периосте, сетчатке, 
внутреннем ухе, слизистой оболочке носа 
и языка. В рефлекторном ответе участвуют 
моторные, сенсорные и автономные ком-
поненты. Большинство рефлексов относи-
тельно независимы от состояния сознания. 
Прерывание рефлекторной дуги в любом 
участке приводит к ослаблению или исчез-
новению рефлекса. Внутренние рефлексы – 
это рефлексы, рецепторы и эффекторы кото-
рых находятся в одном и том же органе (на-
пример, рефлекс с четырехглавой мышцы 
бедра – коленный). Внешние рефлексы – это 
рефлексы, эффекторы и рецепторы которых 
находятся в разных органах (например, ве-
стибулоокулярный рефлекс).
Рефлексы, которые можно вызвать только 

в болезненном состоянии, называются пато-
логическими. К патологическим рефлексам, 
указывающим на дисфункцию пирамидно-
го (кортико-спинального) тракта, относится 
симптом Бабинского (тоническое дорсаль-
ное сгибание большого пальца стопы при 
стимуляции латеральной стороны подо-
швы). Это надежный признак поражения 
первого мотонейрона. У новорожденных 
этот рефлекс является физиологическим.

Внутренние мышечные рефлексы 
(глубокие сухожильные рефлексы)

Внутренние мышечные рефлексы возни-
кают при растяжении рецепторов, находя-
щихся внутри мышцы (аннулоспиральные 
нервные окончания мышечных веретен). 
Импульсы, которые генерируют эти рецеп-
торы, передаются по быстропроводящим 
афферентным волокнам Ia-типа к спиналь-
ным α-мотонейронам, откуда через эффе-
рентные α1-волокна импульс поступает 
к мышце-агонисту. Одновременно спиналь-
ные интернейроны (вставочные нейроны) 
передают тормозящие импульсы на мото-
нейроны, отвечающие за сокращение мыш-
цы-антогониста, в результате чего происхо-
дит ее расслабление в момент сокращения 
мышцы-агониста. Возникающее мышечное 
сокращение расслабляет мышечные верете-
на, прекращая генерацию импульсов.
Дуга спинального рефлекса испытывает 

влияние высших двигательных центров. 
Аномальный рефлекторный ответ подраз-
умевает патологию мускулатуры, рефлек-
торной дуги или двигательных центров. 
Некоторые рефлексы имеют большое зна-
чение для клинической диагностики (с. 61 
и 66).

Внешние рефлексы
В отличие от глубоких сухожильных реф-
лексов (внутренних), которые являются 
моносинаптическими, внешние рефлексы – 
полисинаптические. Между их афферент-
ной и эфферентной частью лежит цепь спи-
нальных вставочных нейронов (интернейро-
нов). Внешние рефлексы возникают в ответ 
на стимулы различных типов, например, 
в результате растяжения мышц, прикосно-
вения к коже (абдоминальный рефлекс) или 
роговице (роговичный рефлекс), раздраже-
ния слизистой (чихание), воздействия света 
(зажмуривание глаз в ответ на яркую вспыш-
ку) или звука (акустический рефлекс). Ин-
тенсивность ответа снижается, если стимул 
повторяется несколько раз (привыкание – 
габитуация). Так как внешние рефлексы 
полисинаптические, их латентный период 

Рефлексы
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Рефлекторный мышечный ответ 
(глубокий сухожильный рефлекс)

Коленный рефлекс (глубокий сухожильный 
рефлекс; монофазный миотатический, 
или рефлекс на растяжение)

Мышца-разгибатель Эфферентное волокно (возбуждающее)

Мышца-сгибатель

Эфферентное волокно 
(ингибирующее)

Супраспинальный 
контроль 
(ингибирующий)

Возбуждающий синапс

Псевдоуниполярный нейрон 
в спинальном ганглии

Афферентное 
волокно

Аннулоспиральное 
окончание 
мышечного 
веретена

Эфференты 
к разгибателю

Мышца-разгибатель

Мышца-сгибатель
Ингибирующий 
интернейрон

Эфференты к сгибателю

Сгибательный и перекрестный разгибательный 
рефлекс (внешний рефлекс, рефлекс отдергивания)

Эфференты 
к сгибателям 
и разгибателям 
той же стороны

Эфференты к сгибателям 
и разгибателям 
противоположной стороны

Супраспинальный
контроль

(ингибирующий)

Возбуждающий синапс

Афферентное волокно

Мышца-разгибатель

Ингибирующий синапс

Мышца-сгибатель

Интернейроны

Свободное окончание 
афферентного волокна 
(боль, температура)

Тельце Фатера–
Пачини (давление)

Волокна комиссуральной клетки 
к противоположной стороне

Шкала

Моносинаптический путь (глубокий сухожильный 
рефлекс, или рефлекс на растяжение)

Афферентное (Ia) волокно
Ингибирующий (Ia) интернейрон

Полисинаптический путь (сгибательный рефлекс)

Кожные афференты 
(Аδ) от ноцицепторов

Нормальный  2+

Оживленный**   3+

4+Неустойчивый клонус***

Сопровождается устойчивым клонусом* 5+

* Всегда аномальный.
** Может быть и нормальным, и аномальным.
*** Обычно аномальный.

Следовой или наблюдаемый только 
при отвлечении внимания пациента**  

  

Глубокий сухожильный рефлекс Шкала

Отсутствует*                              

1+

0

Возбуждение
Ингибирование

Болевой 
стимул
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(время между воздействием стимула и отве-
том) дольше, чем у внутренних рефлексов. 
К некоторым важным внешним рефлексам 
относятся постуральный и установочный, 
пищевые (сосание, глотание, лизание) и ав-
тономные рефлексы (с. 168).
Сгибательный рефлекс запускается боле-

вой стимуляцией, например уколом острым 
предметом. Возбуждающие интернейроны 
активируют α-мотонейроны спинного мозга, 
которые, в свою очередь, возбуждают мыш-
цы-сгибатели и ингибируют разгибатели 
на той же стороне. Однако на противопо-
ложной стороне сокращаются разгибатели, 
а сгибатели расслабляются. Рефлекс не за-
висит от боли, так как человек испытывает 

ее только тогда, когда активируются сенсор-
ные поля в головном мозге. К этому момен-
ту рефлекс уже осуществился. Дуга этого 
рефлекса, подобно глубоким сухожильным 
рефлексам, испытывает влияние высших 
моторных центров.
Аномалии внешних рефлексов подраз-

умевают прерывание рефлекторной дуги 
или кортико-спинального тракта (который 
передает импульсы от высших нервных 
центров). Некоторые рефлексы, – например 
абдоминальный (Т6–Т12), кремастерный 
(L1–L2), бульбокавернозный (S3–S4), аналь-
ный (S3–S5), – в норме не всегда удается 
вызвать, поэтому они не имеют большого 
клинического значения.

Управление движениями

Моторная система контролирует длитель-
ность, направление, амплитуду и силу дви-
жений, координируя работу мышц-агонис-
тов и антагонистов.

Поддержание позы
Тело сохраняет стабильное положение бла-
годаря постуральному и установочному 
рефлексам. Рефлекторные движения – это 
непроизвольные, стереотипные ответы 
на стимулы. Ритмические движения имеют 
рефлекторную и произвольную составляю-
щую. Произвольные движения проделыва-
ются сознательно и являются результатом 
обучения.

Рефлекторные движения
Примером рефлекторного движения служит 
отдергивание конечности при воздействии 
болевого стимула. Внутренние мышечные 
рефлексы регулируют тонус и эластичность 
мышц и играют важную роль в поддержа-
нии позы и координации работы различных 
мышечных групп. Специфические функции, 
например стабилизация положения суставов 
или регулировка силы мышечного сокра-
щения, осуществляются при помощи спи-
нальных вставочных тормозных нейронов. 
Внешние рефлексы подразделяются на за-
щитные и постуральные. Примером защит-

ного рефлекса служит сгибание конечности 
в ответ на болевой стимул и роговичный 
рефлекс в ответ на попадание инородного 
тела на роговицу. Примером постурального 
рефлекса является защитная разгибатель-
ная реакция при падении.

Ритмичные движения
Примерами ритмичных движений являются 
ходьба, дыхание, езда на велосипеде. Они 
обслуживаются как спинальными рефлек-
сами, так и супраспинальными влияниями 
со стороны ствола головного мозга, мозжеч-
ка, базальных ганглиев и моторной коры.

Произвольные движения
Произвольные движения зависят от двига-
тельных программ (эфферентных копий), 
которые приводят к желаемому результату. 
Следовательно, различные части тела спо-
собны выполнять сходные движения (мотор-
ная эквивалентность) с бо́льшим или мень-
шим успехом (например, ротация большого 
пальца, стопы, голени, бедра, таза и туло-
вища). Произвольные движения включают 
элементы основных рефлексов и ритмичных 
паттернов. Их беглое выполнение зависит 
от эффективной обратной связи зрительной, 
вестибулярной и проприоцептивной систем 
с моторными центрами спинного мозга, 
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Поле 5, 7

Поле 3, 1, 2

Поле 4

Премоторное поле

Поле 8

Дополнительное моторное поле

Мозжечок

Мозжечок

Скорлупа

БШн

БШв

Субталамическое ядроЧС (ретикулярная часть)

ЧС (компактная часть)

Таламус

Красное ядро, 
крупноклеточная 
(магноцеллюлярная) 
часть

Красное ядро, 
мелкоклеточная 
(парвоцеллюлярная) часть

Вестибулярные ядра

Ядро шатра

Шаровидное 
и пробковое ядра

Зубчатое ядро

Хвостатое ядро

Вентральное 
латеральное ядро

Центральное срединное 
(центромедианное) ядро

Кортико-фугальные пути 
(выполнение движений) 

Корковые моторные поля, афферентные связи (зрительные, слуховые, соматосенсорные)

Двигательные проводящие пути
(кора, базальные ганглии, таламус, ствол мозга, мозжечок, спинной мозг)
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ствола головного мозга и коры. Дальнейшая 
модификация произвольных движений 
обес печивается мозжечком и базальными 
ганглиями, волокна которых достигают 
коры через релейные (переключательные) 
ядра таламуса. Таким образом, тонкая регу-
лировка движений зависит от постоянного 
взаимодействия между эфферентной копией 
и выполнением движения.
Моторная кора (с. 50). Моторная кора 

связана с подкорковыми областями (тала-
мусом, базальными ганглиями, мозжечком 
и стволом мозга) и спинным мозгом. Пер-
вичное моторное поле (поле 4) регулирует 
силу мышечного сокращения и направление 
движения. Оно, главным образом, управля-
ет дистальными группами мышц (тонкий 
контроль). Функция скелетных мышц в мо-
торной коре характеризуется соматотопи-
ческим представительством (с. 51).
Премоторная (вторичная моторная) кора 

(с. 42) состоит из дополнительного мотор-

ного поля и премоторного поля. Дополни-
тельное моторное поле участвует в програм-
мировании движений. Премоторное поле 
доминантного полушария включает область 
Брока (с. 117), а премоторное поле обоих 
полушарий – фронтальные зрительные поля 
(с. 95). Премоторная кора получает нервные 
импульсы от задней теменной коры. Она 
участвует в планировании сложных дви-
жений, а также в визуальном и соматосен-
сорном контроле движений. Главным обра-
зом, она контролирует движения туловища 
и проксимальных отделов конечностей.
Мозжечок (с. 52). Мозжечок координиру-

ет движения конечностей и глаз, участвует 
в поддержании равновесия тела и регулиро-
вании мышечного тонуса.
Базальные ганглии (с. 44, 90). Базальные 

ганглии имеют тесные анатомические 
и функциональные связи с моторной корой 
и участвуют в координации движений ко-
нечностей и глаз.

Базальные ганглии

Область базальных ганглиев состоит из че-
тырех функциональных полей:
• полосатое тело (corpus striatum) = хвоста-
тое ядро + скорлупа + прилежащее ядро;

• бледный шар = БШн + БШв;
• ЧС;
• субталамическое ядро.
Педункулопонтинные ядра, расположен-

ные каудальнее ЧС, функционально тесно 
связаны с базальными ганглиями (с. 21, 44).
Скорлупа и бледный шар вместе обра-

зуют чечевицеобразное ядро. Хвостатое 
ядро и скорлупа вместе составляют дор-
сальный стриатум. Вентральный (лимби-
ческий) стриатум включает прилежащее 
ядро, обонятельный бугорок и центральное 
ядро миндалевидного тела. Ретикулярная 
вентральная часть ЧС содержит небольшое 
количество дофамина и железа, придающе-
го ей красноватый оттенок, а компактная 
дорсальная часть – большое количество 
дофамина и меланина, окрашивающего ее 
в черный цвет (по этой причине и возникло 
ее название).

Связи

Базальные ганглии участвуют в управле-
нии движениями, когнитивными процесса-
ми, ассоциативными процессами обучения, 
кратковременной памятью и эмоциями. Они 
образуют часть параллельных, разделенных 
продольно проводящих путей (кругов или 
петель), каждый из которых начинается 
и оканчивается в каком-либо кортикальном 
поле, выполняющем специфическую функ-
цию: моторную (скелетные мышцы), глазо-
двигательную (саккады), ассоциативно-ког-
нитивную (префронтальное поле), эмоцио-
нально-мотивационную (лимбическая кора). 
Эти круги проходят через несколько пере-
ключательных станций от коры к стриатуму, 
бледному шару, таламусу и обратно к коре.
Стриатум и субталамическое ядро слу-

жат входной станцией для возбуждающих 
проекций от моторной коры, а БШв и ре-
тикулярная часть ЧС – выходной станци-
ей для тормозных проекций к таламусу. 
Существуют два круговых пути, обслужива-
ющих моторные функции: так называемые 
прямой и непрямой. Прямой путь связывает 
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Hdp

Скорлупа

БШн
БШв

STN

ЧС

Общая организация круговых путей базальных ганглиев (Obeso et al., 2008)

Нормальная организация базальных ганглиев 
(модель; ингибирующие связи показаны 
красными стрелками, возбуждающие – зелеными. 
Связи педункулопонтинных ядер см. на с. 44)

Моторная 
кора

Стриатум
D2 D1

ЧСк

БШн

STN

БШв

Моторные 
волокна 
таламуса

Ствол мозга/
спинной мозг

ЧСр

PPN

Двигательные 
функции зависят 
от возраста

Кора, миндалевидное тело, гиппокамп

Striatum 
(MSN)

D1D2

Ацх

12

1 Прямой путь
2 Непрямой путь
3 «Суперпрямой» путь

ГАМК
MENK

ГАМК
SP/Dyn

ГАМК

Glu ГАМК Glu

Ствол мозга/
спинной мозг

ЧСк
БШв

STN БШн, ЧСр Таламус

Нейротрансмиттеры и нейропептиды

Дофамин

Скелетомоторная петля 
(сенсомоторная 
и премоторная кора)

Префронтальный круговой путь 
(дорсолатеральная префронтальная 
и латеральная глазнично-лобная кора)

Лимбический круговой путь 
(лимбическая и паралимбическая кора, 
гиппокамп и миндалевидное тело)

СкорлупаСкорлупаSTN STN

Hdp

Hdp – «суперпрямой» путь; STN – субталамическое ядро; PPN – педункулопонтинное ядро; ЧСк – компактная часть ЧС; ЧСр – ретикулярная 
часть ЧС; MENK – мет-энкефалин; Ацх – ацетилхолин; SP/Dyn – субстанция Р/динорфин; MSN – средние шиловидные нейроны; Glu – глутамат.

Hdp

Таламус
ТаламусЧС ЧС

БШн БШн
БШв БШв

3

Влияние дофаминергической активации на поведение (Volkmann et al., 2010)

Депрессия, апатия, компульсия

Нарушенное обучение, связанное с системой подкрепления/мотивации, 
снижается скорость психомоторных реакций

Акинезия

Дискинезия

Нарушено обучение, ассоциированное 
с неудачей, возникает преждевременная 
ответная реакция

Мании, синдром дефицита внимания 
и гиперактивности, импульсивность

Скелетомоторная (петля)

Префронтальная (кора)

Лимбическая (кора)
Дофаминергическая активация

Низкая двигательная активность

Высокая двигательная активность

Нормальный статус

Тяжесть симптомов

Премоторное и дополнительное 
моторное кортикальные поля

PPN

Ацх
ГАМК

Glu
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Аномалии краниоцервикального перехода

Синдром Клинические проявления Причины Диагностика/лечение

Платибазия1 Обычно бессимптомная Аномальное упло-
щение основания 
черепа

КТ или МРТ/не требуется

Окципитали-
зация атланта 
(позвонка C1)

Обычно бессимптомная, воз-
можны признаки спинномозго-
вого расстройства2

Сращение атланта 
с затылочной костью

Рентгенография, КТ, МРТ/
при наличии симптомов – 
хирургическая декомпрес-
сия2

Базилярная 
импрессия 
(базилярная 
инвагинация)

Боль в затылочной области 
и шее; ограниченная подвиж-
ность шеи. Отдаленные по-
следствия: нарушения походки, 
задержка мочи, дизартрия, 
дисфагия, вертиго, тошнота

Смещение верхней 
части шейного от-
дела позвоночника 
в полость задней 
черепной ямки через 
большое затылочное 
отверстие3

Рентгенография, КТ, МРТ/
при наличии симптомов – 
оперативное лечение

Синдром 
Клиппеля–
Фейля4

Низко расположенная линия 
роста волос, перепончатая шея, 
ограничение движений шеи, 
поднятые плечи, головная боль, 
корешковые симптомы верхних 
конечностей, возможная ком-
прессия спинного мозга

Сращение двух 
шейных позвонков 
или более (блок по-
звонков)

То же, что выше + оценка 
сердечной деятельности, 
УЗИ почек/обычно симпто-
матическое

1 Может сопровождаться базилярной импрессией.
2 В сочетании с другими синдромами.
3 Врожденное (синдромы Дауна, Клиппеля–Фейля, мальформация Киари); приобретенное (болезнь Педжета, 
остеомаляция, ревматоидный артрит, посттравматическое).
4 Могут быть дополнительные аномалии: сирингомиелия, расщепление позвоночника (лат. spina bifi da), рас-
щелина нёба, деформация Шпренгеля или синдактилия.

Спинальная дизрафия (дефекты развития нервной трубки)

Синдром Клинические проявления Причины Диагностика/лечение

Анэнцефалия Отсутствие свода черепа, апла-
зия мозга, нормально развитый 
лицевой череп

Незаращение 
переднего 
нейропора

Пренатальное УЗИ/прерывание 
беременности

Менингоцеле, 
(менинго-)эн-
цефалоцеле1

Истечение ЦСЖ или рециди-
вирующий менингит (лобное 
или базальное энцефалоцеле); 
атаксия, задержка умственно-
го развития, слепота (заднее 
энцефалоцеле)2

Дефект сра-
щения костей 
черепа

Пренатальное УЗИ, ↑ α-фето-
про теина3/введение фолиевой 
кислоты и витамина В12 во время 
беременности; по показаниям 
хирургическое лечение

Мальформа-
ция Денди–
Уокера

Гидроцефалия, гипоплазия/аге-
незия червя мозжечка, кистоз-
ное расширение IV желудочка, 
дисморфия лица различной 
степени

Нарушение 
эмбрионально-
го развития

КТ, МРТ/хирургическая деком-
прессия по показаниям (шунт)
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Синдром Клинические проявления Причины Диагностика/лечение

Мальформа-
ция Киари4

Дисфункция нижних ЧН и ство-
ла мозга (дисфагия, респира-
торные нарушения), головная 
боль, боль в шее и мышцах 
плечевого пояса, аномальное 
положение головы. Вертиго, 
нистагм вниз, гидроцефалия 
(2-го типа)

Нарушение 
раннего эм-
брио нального 
развития 
(5–6 нед. бере-
менности)

КТ, МРТ/хирургическое лечение 
по показаниям, субокципиталь-
ная декомпрессия, шунтирова-
ние при гидроцефалии, раннее 
хирургическое вмешательство 
при миеломенингоцеле

Расщепление 
позвоночни-
ка (лат. spina 
bifi da)5

Spina bifi da occulta: дермальный 
синус, поясничный гипертри-
хоз, люмбосакральная фистула, 
боль в ногах, нарушения 
походки, деформация стоп, 
дисфункция мочевого пузыря 
(энурез у детей)
Другие формы: сенсомоторный 
паралич с рождения, дисфунк-
ция мочевого пузыря/кишечни-
ка, деформация стоп; возможна 
гидроцефалия

Неполное зара-
щение нервной 
трубки

Пренатальное УЗИ, 
↑ α-фетопротеина3, рентгеногра-
фия, КТ, МРТ/введение фолиевой 
кислоты и витамина В12 во время 
беременности; хирургическое 
лечение, физиотерапия, ортопе-
дические приспособления

Синдром 
фиксирован-
ного спинного 
мозга

Аномально низкий мозговой 
конус, утолщение концевой 
нити или интрадуральная 
липома

Натяжение 
спинного мозга

МРТ/хирургическое лечение 
липомы; обычно при миеломе-
нингоцеле

1  Менингоцеле: грыжа паутинной и  твердой мозговой оболочки. Менингоэнцефалоцеле: грыжа оболочек 
и ткани мозга.
2 Небольшие лобные и базальные энцефалоцеле могут оставаться недиагностированными.
3 В амниотической жидкости во II триместре беременности. Или определение ацетилхолинэстеразы в поздние 
сроки беременности.
4 Тип 1: одно- или двусторонняя грыжа миндалины мозжечка с каудальным смещением продолговатого мозга 
или без смещения; гидроцефалия, сирингомиелия; могут быть аномалии развития основания черепа. Тип 2: 
то же, что при типе 1 + каудальное смещение продолговатого мозга, частей мозжечка и IV желудочка; миело-
менингоцеле. Тип 3: то же, что при типе 2 + затылочное энцефалоцеле; редко; обычно несовместимо с жизнью.
5 Рахисхизис – расщелина позвоночника, неполное закрытие нервной трубки. Spina bifi da occulta – (скрытое) 
незаращение дуг позвонков с  нормальным расположением спинного мозга и  его оболочек; менингоцеле  – 
грыжа паутинной оболочки, которая лежит непосредственно под кожей (так как отсутствуют кости и твердая 
мозговая оболочка); миеломенингоцеле – грыжа спинного мозга или конского хвоста и паутинной оболочки 
в результате дефекта твердой мозговой оболочки и костей; диастематомиелия – расщепление спинного моз-
га на две половины, разделенные соединительнотканной или костной перегородкой.
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Контрольные линии, используемые для диагностики 
базилярной импрессии и платибазии Синдром Клиппеля–Фейля

Линия Мак-Грегора

Твердое нёбо

Зубовидный отросток 
(позвонок С2, ось)

Линия Чемберлена

Линия большого 
затылочного 
отверстия 
(линия Мак-Рея)

Платибазия – это увеличение базилярного (сфенобазилярного) угла 
(угла между линией, идущей от верхней точки лобно-носового шва 
к спинке седла, и линией, проведенной вдоль плоскости ската 
к переднему краю большого отверстия)

Базилярная импрессия диагностируется по рентгенографическим признакам 
(положение зубовидного отростка по отношению к контрольным линиям)

Короткая шея, 
аномальное 
положение 
головы

Мальформация Киари

Spina bifida Синдром расщепленного спинного мозга

Мост

Продолговатый 
мозг

Смещение 
спинного мозга

Удлинение 
миндалины 
мозжечка

Твердая 
мозговая 
оболочка

Гипертрихоз
Паутинная 
оболочка

Субарахноидальное пространство

Спинной мозг

Spina bifida occulta Менингоцеле Менингомиелоцеле

Аномально 
низко распо-
ложенный 
конус спин-
ного мозга

МРТ (Т2-ВИ, сагиттальная проекция)

Дизрафия, 
липома

Затылочная кость

Скат
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Факоматозы – это группа редких наслед-
ственных заболеваний, характеризующихся 
поражением нервной системы, глаз, кожи, 
а также предрасположенностью к развитию 
опухолеподобных мальформаций (гамар-
том) и злокачественных опухолей (гамар-
тобластом). Факоматозы выявляются в дет-
ском и подростковом возрасте.

Нейрофиброматоз (болезнь фон 
Реклингхаузена)
Мутация гена нейрофиброматоза 1-го типа 
(NF1, 17q11.2, аутосомно-доминантное на-
следование) вызывает утрату нейрофибро-
мина (регулирующего рост клеток), а мута-
ция гена нейрофиброматоза 2-го типа (NF2, 
22q12.2, аутосомно-доминантное наследо-
вание) – утрату нейрофибромина 2 (мерлин, 
или шванномин; контролирует различные 
функции клеток).
Клинические проявления. Характерные 

очаги нейрофиброматоза 1-го типа обна-
руживаются в коже (ранняя стадия: пятна 
цвета кофе с молоком, пигментация в под-
мышечной/паховой области; поздняя ста-
дия: нейрофибромы/плексиформные ней-
рофибромы), в глазах (узелки Лиша – ме-
ланоцитарные гамартомы радужки, глио-
ма зрительного нерва) и в костях (кисты, 
патологические переломы, дефекты костей 
черепа, сколиоз). Дополнительными на-
рушениями могут быть сирингомиелия, 
гидроцефалия, эпилептические припадки, 
преждевременное половое созревание или 
феохромоцитома. Отличительным призна-
ком нейрофиброматоза 2-го типа является 
двусторонняя невринома слухового нерва, 
которая сопровождается прогрессирующей 
глухотой. Кожные проявления бывают ред-
ко; чаще встречаются другие опухоли нерв-
ной системы (нейрофиброма, менингиома, 
шваннома, глиома). Типичный признак ней-
рофиброматоза 2-го типа у детей – субкапсу-
лярная катаракта.
Лечение. Хирургическое удаление опу-

холей. Комбинированное лечение злокаче-
ственных опухолей (операция, лучевая те-
рапия, химиотерапия).

Комплекс туберозного склероза 
(синдром Бурневилля–Прингла)

Фенотипы при мутациях гена TSC1 (9q34.13, 
белок гамартин, наследование аутосомно-
доминантное) и гена TSC2 (16p13.3, белок 
туберин, наследование аутосомно-доми-
нантное) одинаковы. Оба белка работают 
как супрессоры опухолей.
Клинические проявления. Эпилепти-

ческие припадки (инфантильные спазмы 
и гипсаритмия – синдром Веста, позднее 
фокальные и генерализованные припадки) 
сочетаются с поражением кожи (ранние про-
явления: гипопигментированные линейные 
пятна, видимые при освещении ультрафи-
олетовым светом; поздние проявления: аде-
номы сальных желез, подногтевые ангио-
фибромы, утолщение и уплотнение кожи 
в области поясницы), глазными заболевания-
ми (гамартома сетчатки) и опухолями (сер-
дечная рабдомиома, почечная ангиомиоли-
пома, кисты). Могут отмечаться заметная 
задержка умственного развития и поведен-
ческие нарушения (вокальная и моторная 
стереотипия, психомоторное беспокойство). 
КТ и МРТ выявляют перивентрикулярную 
кальцификацию, поражение коры и опухоли.
Лечение. Симптоматическое (противо-

эпилептическая терапия).

Болезнь Гиппеля–Линдау
Мутация гена VHL (ген-супрессор опухо-
лей, 3р25.3, наследование аутосомно-доми-
нантное).
Клинические проявления. Кистозная ге-

мангиобластома мозжечка вызывает голов-
ную боль, вертиго и атаксию, иногда гидроце-
фалию вследствие компрессии IV желудочка. 
Гемангиомы могут развиваться и в спинном 
мозге. Часто страдают глаза (ангиоматоз сет-
чатки → отслойка сетчатки), почки (кисты, 
карцинома), надпочечники (феохромоцито-
ма), поджелудочная железа (множественные 
кисты) и придатки яичек (цистаденома).
Лечение. Регулярный скрининг органов 

и систем, потенциально подверженных 
патологическим изменениям. Это способ-
ствует раннему выявлению и удалению 
опухолей и предупреждению сосудистых 
осложнений.
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Нейрофибромы

Туберозный склероз

Болезнь Гиппеля–Линдау 
(МРТ, ВИ-Т2, сагиттальная проекция)

Синдром Стерджа–Вебера

Узелки Лиша 
при нейрофиброматозе 
1-го типа

Двусторонняя невринома 
слухового нерва 
(нейрофиброматоз 
2-го типа; МРТ, Т1-ВИ 
с контрастным усилением, 
корональная проекция)

Аденомы сальных желез

Спинальная гемангиобластома 
(шейная локализация)

Гемангиома верхнего века

Семейная телеангиэктазия

Телеангиэктазия языка

Нейрофиброматоз

Перивентрикулярная 
кальцификация 
(КТ без контрастного 
усиления, аксиальная 
проекция)
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Кожный ангиоматоз 
с поражением ЦНС

Синдром Стерджа–Вебера (энцефало-
тригеминальный ангиоматоз). Одно- или 
двусторонние «винные пятна» (port wine 
stains) – другое название «пламенеющие 
невусы» (naevus fl ammeus) – обнаружива-
ются при рождении и могут быть как ло-
кализованными (типично на верхних веках 
и лбу; в этом случае вероятно вовлечение 
в процесс головного мозга), так и распро-
страненными (вся голова или тело). Не все 

кожные гемангиомы сопровожаются пора-
жением мозга.
Наследственная геморрагическая теле-

ангиэктазия (синдром Ослера–Вебера–
Рандю). Мутация гена ННТ (белок эндо-
глин, 9q34.11, наследование аутосомно-до-
минантное). Телеангиэктазии (сосудистые 
аномалии) кожи, слизистых оболочек, ЖКТ, 
мочеполового тракта и ЦНС вызывают по-
вторные кровотечения (носовое, желудоч-
ное, легочное, гематурия, мозговое крово-
излияние, анемия). Артериовенозный шунт 
в легких может быть причиной цианоза 
и полицитемии.



5 Клинический метод

• Беседа с пациентом
• Неврологический осмотр
• Диагностические тесты
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Консультация невролога проводится в стан-
дартном формате. Она состоит из беседы 
с пациентом и осмотра. Целью является 
установление клинического диагноза на ос-
нове жалоб пациента и объективных при-
знаков заболевания. Характерный набор 
признаков заболевания (симптомов) назы-
вается синдромом. Таким образом, клини-
ческий диагноз является в первую очередь 
диагнозом синдрома. Собрав анамнестиче-
ские сведения о предшествующих заболе-
ваниях, образе жизни пациента, заболева-
ниях в семье, получив результаты осмотра 
и данные лабораторных исследований, врач 
устанавливает клинический диагноз. Этот 
клинический диагноз позволяет назначить 
дополнительные диагностические исследо-
вания (с. 444).

Анамнез
Расспрос пациента является важнейшей ча-
стью врачебной консультации, так как по-
могает установлению доверительных отно-
шений между пациентом и врачом и служит 
руководством для последующего осмотра. 
Необходимо внимательно выслушать паци-
ента, так как только он сам может рассказать 
о том, что его беспокоит (хотя иногда полез-
ные сведения можно получить от родствен-
ников и друзей). Врач должен получить 

точную информацию о природе, локализа-
ции, продолжительности и интенсивности 
симптомов, задавая наводящие вопросы. 
Во время первой консультации не следует 
пользоваться вопросниками, компьютер-
ными программами и привлекать к работе 
помощников, так как это не позволяет полу-
чить важную невербальную информацию 
о пациенте. Неточный и неполный анамнез 
часто служит причиной ошибочного диа-
гноза.
Опрос пациента следует повторить, если 

данные неврологического осмотра и/или до-
полнительные исследования не дают объяс-
нения клиническим проявлениям болезни. 
Все результаты должны быть тщательно за-
документированы. Это даст возможность 
сравнить их с результатами последующих 
консультаций и позволит ознакомиться 
с ними другим специалистам. Перечень во-
просов и порядок их записи приведен в та-
блице.
Важные элементы анамнеза:

• Что? Уточнение характера жалоб (т.е. что 
именно пациент хочет сообщить).

• Когда? Время появления симптомов.
• Как? Природа, развитие и интенсивность 
симптомов, сопутствующие симптомы.

• Где? Это поможет при физикальном осмо-
тре.

Беседа с пациентом
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Таблица 132. Некоторые формы врожденной миопатии (с. 416)

Миопатия Локус/ген Признаки1

Болезнь центрального 
стержня (AD2)

19q13.2/RYR1 (табл. 131) • Гипотония у новорожденных3

• Медленно прогрессирующая
• Снижение мышечной массы
• Аномалии скелета
• Гипо- или арефлексия
• Мышечная скованность после 

физической нагрузки
• Риск развития злокачественной 

гипертермии
Немалиновая миопа-
тия → клинически и ге-
нетически гетерогенная

Идентифицировано 7 генных 
локусов. AR5- и AD-наследование. 
Формы: младенческая, ювенильная, 
с дебютом у взрослых

• Гипотония у новорожденных
• Медленно- или быстропрогрес-

сирующая

Центронуклеарная (мио-
тубулярная) миопатия → 
клинически и генетиче-
ски гетерогенная

Идентифицировано 4 генных локуса. 
AR-, AD- и Х-сцепленное наследова-
ние. Формы: неонатальная, раннего 
детского возраста и с дебютом 
у взрослых

• Гипотония у новорожденных
• Слабость мышц лица
• Наружная офтальмоплегия
• Респираторные нарушения
• Дисфагия

1 Указаны отдельные признаки. Клинические проявления варьируют.
2 AD – аутосомно-доминантное наследование.
3 Клинические проявления варьируют. Наряду с врожденными существуют бессимптомные формы и миопа-
тия с дебютом у взрослых.
4 Врожденный вывих бедра, деформации грудной клетки, кифосколиоз, полая стопа.
5 AR – аутосомно-рецессивное наследование.

Таблица 133. Некоторые формы метаболической миопатии (с. 418)

Миопатия/локус Дефект/ген/наследование Признаки

Метаболизм углеводов1

Тип II, болезнь Пом-
пе2 (дефицит кислой 
мальтазы)/17q25.3

α-1,4-глюкозидазы (кислой 
мальтазы)/GAA/AR

Медленно прогрессирующая проксималь-
ная миопатия, респираторные нарушения 
(ночная гиповентиляция), заместительная 
энзимотерапия

Тип V, Мак-Ардла, (дефицит 
миофосфори лазы)/11q13.1

Миофосфорилазы/PYGM/AR Боль и скованность мышц после физиче-
ской нагрузки, миоглобинурия, феномен 
второго дыхания3

Тип VII, Таруи (дефи-
цит фосфо фрукто-
киназы)/12q13.11

Фосфофруктокиназы/PFKM/
AR

Боль и скованность мышц после физиче-
ской нагрузки, миоглобинурия, накопле-
ние гликогена в мышечной ткани приво-
дит к выраженной мышечной слабости

Метаболизм липидов
Миопатия с дефицитом 
карнитина/?

Мышечного карнитина/?/
AR?

Симметричная, проксимальная, медленно 
прогрессирующая миопатия, креатинки-
наза ↑

Дефицит СРТ-II2, 4/1p32.3 CPTII/CPT2/AR Боль в мышцах при физических нагрузках, 
голодании, рабдомиолиз

Митохондриальные миопатии5

Хроническая прогресси-
рующая наружная офталь-
моплегия

мтДНК6, мутации/споради-
ческая/материнское

Медленно прогрессирующий двусторон-
ний птоз и офтальмопарез
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