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Клинический случай / Clinical case
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Резюме
Результаты. В статье представлено описание клинического наблюдения редкой наследственной болезни Галлервордена –
Шпатца (пантотенаткиназа-ассоциированная нейродегенерация, или нейродегенерация с накоплением железа в головном 
мозге) с атипичной поздней формой в терминальной стадии с дебютом на четвертом десятилетии жизни с быстропрогрессиру-
ющим течением и летальным исходом. Наиболее характерными признаками заболевания у данной пациентки были синдром 
паркинсонизма, выраженная постуральная неустойчивость, пирамидная недостаточность, различные виды гиперкинезов, 
снижение когнитивных функций, депрессия. При обосновании диагноза опирались на характерную клиническую картину 
и типичные МРТ-признаки в виде симптома глаза тигра (симметричная гиперинтенсивная зона в области бледного шара 
внутри более обширной гипоинтенсивной зоны). Поздние случаи необходимо дифференцировать с такими заболеваниями, 
как болезнь Паркинсона, болезнь с тельцами Леви, болезнь Вильсона – Коновалова, болезнь Фара, болезнь Гентингтона, 
нейроферритинопатия и другие. В связи с отсутствием в настоящее время эффективных методов лечения пациентка полу-
чала симптоматическое лечение, так как этиологическая и патогенетическая терапия этого заболевания отсутствует. 
Заключение. Текущий стандарт медицинской помощи направлен на симптоматическое лечение (агонисты дофаминовых рецеп-
торов или амантадины, антихолинэстеразные и бензодиазепиновые препараты, миорелаксанты, ботулотоксин). Используются 
также хирургические методы лечения, такие как глубокая стимуляция мозга, абляционная паллидотомия, таламотомия. 
Необходимо повышать осведомленность неврологов о наличии данной редкой формы нейродегенеративного заболевания 
с клиникой паркинсонизма в связи с наличием других нозологических форм паркинсонизма-плюс. Своевременная диа-
гностика болезни Галлервордена – Шпатца позволит уже на ранних стадиях назначать соответствующую многообразным 
проявлениям болезни симптоматическую терапию для повышения качества пациентов больных и снижения медико-эко-
номических затрат.
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Abstract 
Results. The article describes a clinical observation of a rare hereditary Hallervorden – Spatz disease (pantothenate kinase-associated 
neurodegeneration or neurodegeneration with iron accumulation in the brain) with an atypical late form in the terminal stage with 
a debut in the fourth decade of life with a rapidly progressive course and a fatal outcome. The most characteristic signs of the disease 
in this patient were Parkinsonism syndrome, severe postural instability, pyramidal insufficiency, various types of hyperkinesis, decreased 
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С индромы нейродегенерации с 
накоплением железа в голов-
ном мозге (Neurodegeneration 
with Brain Iron Accumulation – 

NBIA) представляют собой нейродеге-
неративные заболевания (НДЗ), основ-
ной особенностью которых является 
аномальное накопление железа преиму-
щественно в бледном шаре [1], хотя кора 
и мозжечок также могут быть поражены 
при наиболее тяжелых подтипах NBIA 
[2]. Для всех форм NBIA распростра-
ненность составляет 0,1-0,3 на 100 000 
случаев [1]. Согласно Yunpeng Huang 
и соавт. (2022), ведущими клинически-
ми синдромами прогрессирования НДЗ 
являются деменция и двигательные рас-
стройства [3].

Болезнь Галлервордена – Шпатца 
(БГШ) представляет собой наибо-
лее распространенную форму NBIA, 
на которую приходится 50-70% случа-
ев [1, 4]. БГШ – редкое наследственное 
дегенеративное заболевание нервной 
системы, связанное с накоплением 
железа в базальных ганглиях, впер-
вые описанное в 1922 г. Юлиусом 
Галлерворденом и Хьюго Шпатцем [5]. 
БГШ недавно была переименована 
в пантотенаткиназа-ассоциированную 
нейродегенерацию (ПКАН) и нейро-
дегенерацию с накоплением железа 
в головном мозге [6]. 

ПКАН – редкое аутосомно-рецес-
сивное заболевание, поражающее пре-
имущественно детей и молодых людей. 
Заболевание возникает в результате 
мутаций в гене пантотенаткиназы 
(PANK2), который кодирует первый 
фермент биосинтеза кофермента А (КоА) 
из пантотеновой кислоты (витамина В5) 

[7, 8]. В настоящее время описано около 
120 мутаций, подтвержденных в гене 
PANK2, в том числе около 80 миссенс- 
и нонсенс-мутаций [9]. Заболеваемость 
во всем мире составляет 1-2 человека 
на миллион [10, 11]. Согласно дан-
ным D. Brezavar и P. E. Bonnen (2019), 
заболеваемость ПК АН колеблется 
от 1:396 006 у европейцев, 1:1 526 982 
у африканцев, 1:480 826 у латиноамери-
канцев, 1:523 551 у жителей Восточной 
и 1:531 118 – у жителей Южной Азии 
[12]. Встречаются как спорадические, 
так и семейные случаи, классический 
и атипичные варианты. В зависи-
мости от времени дебюта выделяют 
три формы заболевания: раннюю 
детскую (классическую) с началом 
в 4-10 лет, подростковую (ювенильную) – 
в 10-18 лет и позднюю взрослую (ати-
пичную) – после 18 лет [13, 14]. Среднее 
время от возникновения симптомов 
до постановки диагноза составляет 
от 2,5 до 5,5 лет [11].

К лассический тип заболевания 
характеризуется прогрессирующей 
экстрапирамидной дисфу нк цией 
в возрасте до 10 лет (обычно в 3 года) 
и потерей способности передвигаться 
через 10-15 лет после начала заболева-
ния [15, 16]. Дистония является харак-
терной чертой этого расстройства. 
В случаях оромандибулярной дисто-
нии за ней часто следуют затруднения 
речи и дизартрия. Другие признаки 
включают поражение кортикоспиналь-
ного тракта (гипертонус, гиперрефлек-
сия, спастичность), атрофию зритель-
ного нерва, пигментную ретинопатию, 
которая может привести к катаракте 
и акантоцитозу [17]. 

Для атипичных случаев характерно 
более позднее начало (обычно в воз-
расте 18 лет), пациенты не могут ходить 
самостоятельно через 15-40 лет после 
начала заболевания. Более позднее 
начало ПКАН, напротив, связано с раз-
нообразным спектром симптомов [16]. 
Двигательные расстройства, как пра-
вило, менее выражены, а преобладаю-
щими признаками являются снижение 
когнитивных функций и психические 
нарушения, такие как обсессивно-ком-
пульсивное расстройство, депрессия 
и шизофреноподобный психоз [15]. 
Речевые трудности (палилалия или 
дизартрия), психические проблемы, 
поведенческие трудности или лобно-
височная деменция на ранних стадиях 
заболевания являются распространен-
ными признаками в отличие от клас-
сической формы [16]. Есть пациенты 
с ранним началом, но медленным про-
грессированием или поздним началом 
с быстрым прогрессированием [16]. 

Многие годы БГШ выявляли толь-
ко посмертно [14]. В настоящее время 
диагностика основана на клинико-ней-
ровизуализационном и генетическом 
анализах. Хотя генетические мута-
ции в гене PANK2 могут повлиять на 
все клетки, но, по-видимому, болезнь 
является высокоочаговой, сосредо-
точенной в нейронах бледного шара 
и в области сетчатки. Кроме того, 
у некоторых пациентов с ПКАН нако-
пление железа в бледном шаре и в мень-
шей степени – в черной субстанции 
приводит к появлению патогномонич-
ной картины глаза тигра при магнит-
но-резонансной томографии головного 
мозга (МРТ ГМ): симметричная гипер-

cognitive functions, and depression. When substantiating the diagnosis, we relied on the characteristic clinical picture and typical MRI 
signs in the form of the tiger's eye symptom (a symmetrical hyperintense zone in the region of the pale globe within a larger hypointense 
zone). Late cases should be differentiated from such diseases as Parkinson's disease, Lewy body disease, Wilson – Konovalov disease, 
Fahr disease, Huntington's disease, neuroferritinopathy and others. Due to the current lack of effective treatment methods, the patient 
received symptomatic treatment, since there is no etiologic and pathogenetic therapy for this disease. 
Conclusion. The current standard of care is aimed at symptomatic treatment (dopamine agonists or amantadines, anticholinesterase drugs, 
benzodiazepines, muscle relaxants, botulinum toxin). Surgical treatment methods such as deep brain stimulation, ablative pallidotomy, 
thalamotomy are also used. It is necessary to increase the awareness of neurologists about the presence of this rare form of neurodegen-
erative disease with the clinic of parkinsonism due to the presence of other nosological forms of parkinsonism-plus. Early diagnosis of 
Hallervorden – Spatz disease will allow symptomatic therapy to be prescribed at early stages, corresponding to the various manifestations 
of the disease, to improve the quality of life of patients and reduce medical and economic costs.
Keywords: Hallervorden – Spatz disease, neurodegeneration, parkinsonism, eye of the tiger symptom, iron deposition
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интенсивная зона в области бледного 
шара внутри более обширной гипоин-
тенсивной зоны [7, 18, 19]. По данным 
литературы, сроки появления данного 
феномена на МРТ ГМ дискутабельны 
[20]. Ряд авторов считает, что выявле-
ние глаза тигра на МРТ ГМ опережает 
клинические проявления болезни [20]. 
Наличие отложений железа в базальных 
ганглиях зависит от возраста и не обна-
руживается при рождении, что имеет 
решающее значение для дифференци-
альной диагностики [18]. Отложения 
железа увеличиваются с возрастом, 
но без существенной корреляции 
с неврологической симптоматикой. 
Предполагается, что снижение связей 
в функциональных двигательных сетях 
в состоянии покоя и снижение плотно-
сти серого вещества лобной, теменной 
и цингулярной коры, а также бледных 
шаров ответственны за прогрессирова-
ние симптомов [21]. 

В работе S. J. Hayf lick и соавт. [22] 
исследовали корреляцию между изме-
нениями на МРТ в режиме Т2, наличием 
генетических мутаций у 49 пациентов 
с NBIA, из которых 29 пациентов имели 
мутацию PANK2 [22]. Была показана кор-
реляция между феноменом глаза тигра 
и наличием мутации гена PANK2, так 
как у всех пациентов с мутациями был 
специфический паттерн глаза тигра. 
Этот признак не наблюдался ни в одном 
исследовании у 20 пациентов без мута-
ций, а определялась только гипоинтен-
сивность сигнала от структур бледного 
шара. Классический вариант заболева-
ния с дебютом в раннем детском воз-
расте связан с мутацией в гене PANK2, 
при поздней атипичной форме мутации 
встречались реже – у 1/3 пациентов 
с ПКАН [5]. 

В настоящее время терапевтические 
возможности при БГШ весьма ограни-
чены [13, 14, 20, 24, 25]. Текущий стан-
дарт медицинской помощи направлен 
на симптоматическое лечение (аго-
нисты дофаминовых рецептов или 
амантадины, антихолинэстеразные 
и бензодиазепиновые препараты, мио-
релаксанты, ботулотоксин) [23]. В про-
филактических целях еще до дебюта 
клинических проявлений, характер-
ных для БГШ, необходимо назначать 
пантотеновую кислоту (витамин В5), 
чтобы воспрепятствовать накопле-
нию железа в головном мозге [14, 22]. 
В настоящее время активно исследуется 

несколько многообещающих методов 
лечения, которые можно сгруппиро-
вать по четырем основным подходам: 
хелирование железа для лечения его 
отложений в головном мозге, добавле-
ние метаболитов для восстановления 
метаболического дефицита КоА, акти-
вация PANK3 для восстановления КоА 
и фосфопантотеновой кислоты и генная 
терапия для введения функциональной 
копии гена PANK2 [7, 26]. 

Используются также хирургические 
методы лечения, такие как глубокая 
стимуляция мозга, дающая быстрый 
эффект, но прогрессирующий характер 
заболевания через определенное время 
способствует возвращению симптомов 
[12, 27, 28]. К глубокой стимуляции 
мозга также могут быть добавлены дру-
гие хирургические процедуры – абля-
ционная паллидотомия, таламотомия. 
У пациентов с ПКАН с тяжелой дис-
тонией, спастичностью и болью может 
использоваться интратекальная помпа 
с баклофеном для облегчения симпто-
мов [14, 15].

Мы приводим описание клиниче-
ского случая этой редкой патологии 
с поздним началом. 

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ 
Пациентка Х., 57 лет, была доставлена 

из пансионата для престарелых людей 
по линии скорой медицинской помо-
щи с подозрением на острое нарушение 
мозгового кровообращения (ОНМК) 
в бессознательном состоянии в при-
емный покой ГБУЗ РБ «Клиническая 
больница скорой медицинской помо-
щи» Уфы, госпитализирована в отде-
лении нейрореанимации. 

Из анамнеза известно, что в возрасте 
46 лет стала отмечать неловкость и ско-
ванность сначала в левой ноге, позже 
в левой руке. Наблюдалась у невро-
лога по месту жительства по пово-
ду болезни Паркинсона. Принимала 
Наком (250/25 мг) по 1 таблетке 4 раза 
в день и Проноран (50 мг) по 1 таблетке 
4 раза в день с клинически значимым 
положительным эффектом. В возрасте 
54 лет в связи с ухудшением состояния 
в виде усиления слабости и скован-
ности в мышцах языка, шеи, живота, 
замедленности речи, осиплости голо-
са, эпизодического поперхивания во 
время еды, насильственного смеха 
и плача, слюнотечения, непроизволь-
ного высовывания языка, недержания 

мочи, запоров была госпитализиро-
вана в неврологическое отделение 
Республиканской клинической боль-
ницы им. Г. Г. Куватова, где был выстав-
лен диагноз: «Нейродегенерация с 
накоплением железа в головном мозге. 
Болезнь Галлервордена – Шпатца 
с выраженными экстрапирамидными 
и пирамидными нарушениями, посту-
ральной неустойчивостью, псевдобуль-
барным синдромом, стато-локомоторной 
дисфункцией, нарушением функции 
тазовых органов, умеренными когни-
тивными расстройствами, депрессивны-
ми включениями, социально-бытовой 
дезадаптацией». 

Получала симптоматическую тера-
пию, ботулинотерапию для коррекции 
блефароспазма и камптокормии пре-
паратом ботулотоксин типа А (Диспорт, 
500 ЕД), принимала противопаркин-
сонические препараты. На фоне про-
водимого лечения отмечалась незна-
чительная положительная динамика. 
Пациентке была рекомендована кон-
сультация генетика. В течение двух 
лет состояние больной продолжало 
ухудшаться, нарастали вышеописан-
ные жалобы. Больная перестала само-
стоятельно ходить (передвигалась 
с помощью инвалидного кресла). При 
нейропсихологическом тестировании 
по данным Монреальской когнитивной 
шкалы (MoCA) выявлены умеренные 
когнитивные нарушения (20 баллов). 

Из перенесенных заболеваний: 
аппендэктомия в молодости, череп-
но-мозговая травма, плечелопаточ-
ный периартоз слева, ишемическая 
болезнь сердца (ИБС). Стенокардия 
напряжения, функциональный класс 
(ФК) II. Хроническая сердечная недо-
статочность (ХСН) I, ФК II. Семейно-
наследственный анамнез не отягощен. 
Разведена, имеет дочь. Образование 
среднее специальное, работала дирек-
тором клуба. Инвалид I группы, ухо-
дозависимая.

Объективно: состояние при посту-
плении стабильно тяжелое. Уровень 
сознания по шкале комы Глазго – 
9 баллов, сопор. На вопросы не отвеча-
ет, команды не выполняет. Масса тела – 
38 кг, рост – 147 см. Индекс массы тела – 
17,6 (дефицит массы тела). Астеничного 
телосложения. Нутритивная поддерж-
ка. Кожные покровы бледные, сухие. 
Дыхание через естественные дыха-
тельные пути. Гемодинамика стабиль-
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ная. Артериальное давление (АД) – 
95/60 мм рт. ст., пульс – 75 ударов 
в мин. Сердечные тоны ритмичные, 
приглушены. Оксигенотерапия через 
носовые канюли. Аускультативно 
с обеих сторон дыхание ослабленное 
в нижних отделах. Мочеиспускание 
по катетеру. Соматических расстройств 
не выявлено. 

Неврологический статус: зрачки рав-
ные, фотореакция живая. Отмечаются 
попытки открывания глаз на болевое 
раздражение. За молоточком не сле-
дит. Взор не фиксирует. Блефароспазм. 
Рефлексы орального автоматизма. 
Глоточный рефлекс оживлен. Лицо 
симметричное, гипомимия. Диффуз-
ное повышение мышечного тонуса 
по экстрапирамидному типу, симптом 
зубчатого колеса. Сухожильные реф-
лексы оживлены, D < S, брюшные реф-
лексы низкие. Патологических рефлек-
сов нет. Частичная контрактура левого 
плечевого сустава. Чувствительность 
оценить не удается в виду тяжести 
состояния. Нарушение функций тазо-
вых органов. Менингеальные знаки 
отрицательные. 

РЕЗУЛЬТАТЫ ЛАБОРАТОРНО-
ИНСТРУМЕНТАЛЬНЫХ 
ИССЛЕДОВАНИЙ 

Общий анализ крови: эритроциты 
4,93 × 1012/л, гемоглобин – 130 г/л, 
тромбоциты – 263 × 1012/л, лейкоциты – 
8,6 × 109/л, скорость оседания эритро-
цитов – 19 мм/ч. 

Биохимические анализы крови: били-
рубин – 36,3 ммоль/л, креатинин – 
40 ммоль/л, мочевина – 3,5 ммоль/л, 
аспартатаминотрансфераза – 14 Ед/л, 
аланинаминотрансфераза – 7 Ед/л, 
креатинфосфокиназа – 83 Ед/л, холе-

стерин – 5,91 ммоль/л, натрий – 142 
ммоль/л, калий – 4,2 ммоль/л.

Коагулограмма: протромбиновое 
время – 14,1, фибриноген – 4,4 г/л, 
активированное частичное тромбопла-
стиновое время – 36,5 с, растворимые 
фибрин-мономерные комплексы – 4,5, 
международное нормализованное отно-
шение – 1,00.

Анализ ликвора: бесцветный, про-
зрачный, цитоз – 1 клетка в 1 мкл, 
белок – 0,16 г/л, глюкоза – 3,88 ммоль/л, 
лактат – 2,29 ммоль/л, реакция Панди 
отрицательная. 

Электрокардиография (ЭКГ): ину-
совый ритм с частотой сердечных 
сокращений 85 в мин, крупноочаговые 
изменения нижней стенки. Нарушение 
процессов реполяризации передне-
перегородочно-верхушечной стенки 
(по типу ишемии).

Эхокардиография: уплотнение аорты, 
размеры камер сердца в пределах нормы, 
сократительная способность миокарда 
левого желудочка не нарушена, фракция 
выброса – 61%.

Рентгенография легких: хронический 
бронхит, аортокардиосклероз. 

Ультразвуковое дуплексное скани-
рование магистральных артерий голо-
вы: начальные признаки атероскле-
роза. 

КТ ГМ – признаки заместитель-
ной гидроцефалии на фоне атрофии. 
КТ в ангиографическом и перфузион-
ном исследовании – без патологии. 

МРТ головного мозга: арезорбтивная 
внутренняя гидроцефалия, нейроде-
генеративные процессы в виде глаз 
тигра (рис., а) и атрофические измене-
ния (рис., б, в). МРТ головного мозга 
в диффузионно-взвешенном режиме – 
без патологии.

Рис.  МРТ головного мозга: а) симптом глаза тигра, б) и в) атрофические 
изменения [предоставлено авторами] / Brain MRI: a) tiger eye symptom, 
b) and c) atrophic changes [provided by the authors]

а     б        в

Осмотр офтальмолога: гипертони-
ческая нейрооптикопатия. Ангио-
склероз. 

Консультация кардиолога: ИБС. 
Признаки постинфарктного кардио-
ск лероза (ПИКС по ЭКГ). ХСН I. 
ФК 2. Застойные легкие.

Учитывая катамнез, клинико-лабо-
раторные и нейровизуализационные 
данные, у больной был исключен диа-
гноз ОНМК и выставлен следующий: 
«Нейродегенеративное заболевание 
с накоплением железа в головном 
мозг е. Болезн ь Га л лервордена – 
Шпатца, (пантотенаткиназа-ассоци-
ированная нейродегенерация, ПКАН), 
атипичная форма, быстропрогрессиру-
ющее течение, терминальная стадия».

За период наблюдения больной 
в отделении нейрореанимации отме-
чалась отрицательная динамика в ви-
де углубления нарушения сознания 
до атонической комы III, что потре-
бовало искусственной вентиляции 
легких через интубационную трубку. 
Гемодинамика нестабильная поддер-
живалась вазопрессорами. АД – 60/40 
мм. рт. ст., пульс – 45 ударов в мин. 
Сердечные тоны аритмичные, глухие. 
На 4-е сутки пребывания в отделении 
наступило резкое ухудшение состоя-
ния, что потребовала интенсивных 
терапевтических мероприятий, которые 
проводились в течение 30 минут, без 
эффекта, на фоне интенсивной терапии 
произошла остановка кровообращения. 
Констатирована биологическая смерть. 
Патологоанатомическое исследование 
не проводилось. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Особенностью нашего клиниче-

ского случая БГШ являлась поздняя 
манифестация симптомов заболева-
ния с быстрым прогрессированием 
патологического процесса. У нашей 
пациентки доминировали симптомы 
паркинсонизма наряду с дистониями, 
пирамидной недостаточностью, когни-
тивно-аффективными расстройства-
ми. По данным литературы, атипичная 
форма БГШ протекает благоприятнее 
ранних форм заболевания, тем неменее, 
есть пациенты с ранним началом забо-
левания, но медленным прогрессиро-
ванием и пациенты с поздним началом 
и быстрым прогрессированием [13-15].

Диагностика БГШ представляет труд-
ности в связи с полиморфизмом невро-



20 ЛЕЧАЩИЙ ВРАЧ, ТОМ 28, № 4, 2025, https://journal.lvrach.ru/

Неврология 

логических симптомов, основывается 
на анализе клинико-нейровизуализа-
лизационных данных и генетическом 
исследовании, при котором находят 
дефект в локусе PANK2 у подавляю-
щего большинства больных с ранни-
ми формами заболевания в отличие
от поздних атипичных форм [7, 18, 19, 
22]. Медико-генетическое исследование 
не проводилось, несмотря на рекомен-
дации, которые были даны пациентке 
при выписке из стационара РКБ им. 
Г. Г. Куватова. При отсутствии гене-
тического исследования, как в нашем 
случае, или отрицательном результате 
на мутацию гена PANK2 ведущая диа-
гностическая и дифференциально-
диагностическая роль принадлежит 
клинико-нейро визуализационным 
данным (МРТ). Наряду с типичными 
для БГШ симптомами прогрессирую-
щего поражения экстрапирамидной, 
пирамидной систем, когнитивно-эмо-
циональной сферы у нашей пациентки 
имелись характерные нейровизуали-
зационные признаки в виде паттер-
на «глаза тигра» наряду с атрофией 
мозговых структур. Имеются данные 
об угасании гиперинтенсивности 
сигнала в области бледного шара в 
Т2-режиме вплоть до его полного исчез-
новения со временем, а признаки цере-
бральной и/или мозжечковой атрофии 
на МРТ-изображениях являются более 
распространенными и более тяжелыми 
у пациентов без мутаций, среди которых 
не выявляется специфических измене-
ний в виде паттерна «глаза тигра» [19].

Хотя в настоящее время не существу-
ет специфических методов лечения, 
необходимо повышать осведомлен-
ность неврологов о наличии данной 
редкой формы нейродегенеративного 
заболевания с клиникой паркинсониз-
ма в связи с наличием других нозоло-
гических форм паркинсонизма-плюс. 
Своевременная диагностика БГШ 
позволит уже на ранних стадиях назна-
чать соответствующую многообразным 
проявлениям болезни симптоматиче-
скую терапию для повышения качества 
жизни больных и снижения медико-
экономических затрат. 
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