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Митохондриальные болезни у детей являются одной из важнейших междисциплинарных проблем в современной педиатрии. За-
болевания данной группы возникают вследствие мутаций ядерной и / или митохондриальной ДНК и проявляются поражением 
головного мозга, сердца и скелетной мускулатуры (синдромом энцефалокардиомиопатии).
Авторы представляют клинический случай синдрома нейропатии, атаксии, пигментного ретинита (neuropathy, ataxia, retinitis 
pigmentosa, NARP-синдрома) у ребенка 1-го года жизни. Ранний дебют на фоне полного здоровья, полиморфизм клинических 
проявлений: поражение центральной нервной системы, мышечная слабость, нарушение психомоторного развития, судороги 
вызвали подозрение о митохондриальной патологии, однако окончательный диагноз был установлен благодаря молекулярно-
генетическому исследованию. Выявлена мутация m8993T>G в гене MT-ATP6, что подтвердило митохондриальное заболевание 
(NARP-синдром).
Описание клинического случая митохондриальной патологии у ребенка 1-го года жизни представляет несомненный интерес для не-
врологов и педиатров. Такие признаки, как появление или усугубление изначально существующей задержки развития в раннем 
периоде жизни, присоединение мышечной гипотонии с изменением рефлекторной сферы, утраты приобретенных навыков, нару-
шение зрения и слуха, а также прогрессирующий характер заболевания могут указывать на митохондриальную патологию и не-
обходимость исключения заболеваний данной группы с помощью специфических исследований, включая молекулярно-генетическое 
тестирование.
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Mitochondrial diseases in children are one of the most important interdisciplinary problems in modern pediatrics. The diseases of this group 
occur due to mutations in nuclear and/or mitochondrial DNA and are manifested by a brain, heart and skeletal muscle lesion (encephalo-
cardiomyopathy).
The authors describe a clinical case of NARP (neuropathy, ataxia, retinitis pigmentosa) syndrome in a baby during the first year of life. 
Early onset in the presence of complete health, the polymorphism of clinical manifestations, such as a central nervous system lesion, muscle 
weakness, impaired psychomotor development, and seizures, aroused suspicion of the mitochondrial disease; however, the final diagnosis was 
established by molecular genetic testing. The m8993T>G mutation was found in the MT-ATP6 gene, which confirmed the mitochondrial 
disease NARP syndrome.
The description of the clinical case of the mitochondrial disease in a baby during the first year of life is of real interest to neurologists and 
pediatricians. Signs, such as the appearance or worsening of initially existing developmental delay in the early period of life, addition 
of muscle hypotonia with a change in the reflex areas, loss of acquired skills, impaired vision and hearing, and the progressive nature 
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В эпоху современной медицины обсуждение 
нейро генетических синдромов в педиатрической 
практике приобретает особое значение в связи с быс-
трым развитием современных методов обследования, 
в том числе молекулярно-генетического тестирования. 
Только подтвержденный диагноз позволяет выявить 
носителя данной патологии в семье и использовать 
методы перинатальной диагностики при планирова-
нии последующих беременностей.

Митохондриальные болезни (МБ) у детей являют-
ся одной из важнейших междисциплинарных проблем 
в современной педиатрии. Наиболее ранним описани-
ем данной патологии служит опубликованная в 1960 г. 
статья ученых из Швеции (L. Ernster и R. Luft), содер-
жащая данные о пациентке с дефектом митохондри-
ального метаболизма энергии. В конце ХХ в. после 
прорыва в генетических исследованиях и выявления 
мутаций генов, которые отвечают за синтез митохонд-
риальных белков, данную группу заболеваний стали 
рассматривать как отдельный тип патологии [3].

В настоящее время описано около 40 клинических 
форм МБ, для которых известны молекулярно-гене-
тический и биохимический дефект в митохондриях, 
а также основной тип наследования. Единой обще-
принятой классификации на сегодняшний день не су-
ществует, но выделяют первичные и вторичные МБ.

МБ могут быть вызваны мутациями как в ядерном, 
так и в митохондриальном геноме, в результате чего 
возникает дисфункция митохондрий и органелл, от-
ветственных за производство энергии для клеток [4]. 
Мутации ядерной ДНК могут наследоваться ауто-
сомно-рецессивно, аутосомно-доминантно либо быть 
сцеплены с Х-хромосомой. Мутации же митохон-
дральной ДНК (мтДНК) передаются только от мате-
ри (MERRF, MELAS, MNGIF, синдром Ли), при этом 
говорят о так называемых первичных МБ. В других 
случаях МБ могут быть вызваны появлением споради-
ческих мутаций (делеция или дупликация) и не пере-
даваться по наследству (вторичные МБ) [4]. Мутации 
мтДНК объясняют около 15 % МБ [4].

Возраст дебюта заболевания во многом зависит 
от тяжести генетического дефекта. Рядом исследова-
ний доказано, что наличие 10 % дефектных митохонд-
рий не оказывает патологического влияния и не имеет 
клинических проявлений. Но чем сильнее выражен 
дефект, тем тяжелее клинические проявления и зло-
качественнее течение болезни [1].

По общепринятому мнению, на сегодняшний день 
не менее 50 известных медицине заболеваний связано 

с митохондриальными нарушениями. Изначально му-
тации мтДНК считались крайне редкими, предпола-
галось, что их распространенность составляет 1:5000. 
Прогресс в изучении данной проблемы начался после 
проведенного в 2008 г. скринингового исследования, 
в рамках которого был выполнен генетический ана-
лиз на выявление 10 наиболее известных мутаций 
мтДНК у 3000 новорожденных и у 200 из них были ди-
агностированы данные дефекты. Авторы заключили, 
что в связи с такой распространенностью МБ можно 
сказать, что они составляют один из важнейших разде-
лов нейропедиатрии; и поскольку основные (первич-
ные) синдромы проявляются поражением головного 
мозга, сердца и скелетной мускулатуры (синдромом 
энцефалокардиомиопатии), данная проблема требует 
дальнейшего, более глубокого изучения [3, 10].

Одна из редких МБ с вариабельным дебютом – 
NARP-синдром (neuropathy, ataxia, retinitis pigmentosa, 
или синдром нейропатии, атаксии, пигментного ре-
тинита), наследственное заболевание с нарушением 
в дыхательной цепи митохондрий с разнообразными 
проявлениями, но преимущественным поражени-
ем нервной системы [16]. Заболевание дебютирует 
в раннем детстве или в молодом возрасте. Клиниче-
ские проявления: парестезии или гиперестезии верх-
них / нижних конечностей (сенсорная нейропатия); 
снижение мышечной силы, нарушение координации 
и равновесия (атаксия). У большинства детей также 
страдают органы зрения, что связано с сенсорным 
компонентом заболевания, нарушением цветоощу-
щения сетчатки [6, 14]. NARP-синдром часто соче-
тается с деменцией, эпилептическими приступами, 
дефектами слуха и нарушениями ритма сердца [13].

NARP-синдром развивается в результате мутации 
мтДНК (гены МТ-ATP6 и МТ-АТР8, нуклеотид 8993), 
вследствие чего нарушаются процессы оксидантного 
фосфорилирования в дыхательной цепи митохондрий, 
что, в свою очередь, приводит к уменьшению выработ-
ки главного источника клеточной энергии – аденозин-
трифосфата (или комплекса V) [4, 21]. Мутация T8993C 
считается клинически более легкой, чем T8993G, 
но при уровне гетероплазмии > 90 % чаще развивает-
ся синдром Ли с прогрессирующей нейродегенерацией 
[2,9]. Наиболее часто при NARP-синдроме встречается 
мутация 8993Т>G, которая приводит к замене лецити-
на на аргинин в цепочке ДНК [8].

До сих пор не ясно, как именно патология мито-
хондрий приводит к клиническим проявлениям в ви-
де мышечной слабости, нарушения зрения и других 

of the disease, may be indicative of the mitochondrial disease and the need to exclude diseases of this group by specific studies, including 
molecular genetic testing.

Key words: developmental delay, mitochondrial diseases, NARP syndrome, neuropathy syndrome, ataxia, retinitis pigmentosa syndrome, 
clinical manifestations, diagnosis, treatment
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симптомов NARP-синдрома. Терапия же этого забо-
левания – еще более сложная проблема: этиотропно-
го лечения за полувековую историю изучения данной 
группы болезней не предложено, но в настоящее вре-
мя проводятся научные изыскания с положительными 
результатами по экстракорпоральному (in vitro) опло-
дотворению с использованием переноса ядра опло-
дотворенной яйцеклетки в безъядерную цитоплазму 
другой яйцеклетки с нормально функционирующими 
митохондриями [7, 17, 18, 20].

Сейчас при лечении МБ используют несколько 
доступных методик.

1. Постуральное управление и физическая терапия 
(кинезотерапия). Это ведущие способы профилактики 
осложнений у больных с NARP-синдромом, позволя-
ющие предотвратить развитие контрактур бедер, сни-
зить риск развития сколиоза и т. д. Адекватный 24-ча-
совой постуральный контроль позволяет больному 
заниматься повседневной деятельностью: принимать 
пищу, играть, учиться и др. [15].

2. Посиндромная терапия. Эпилепсия: препара-
тами выбора могут быть леветирацетам и карбамазе-
пин. Не следует назначать вальпроаты, так как они 
способны нарушать дыхательную цепь митохондрий. 
Нарушение слуха: как правило, обычного усиления 
звука при помощи слухового аппарата бывает доста-
точно для улучшения слуха, однако в тяжелых случаях 
может быть использована и кохлеарная имплантация 
[19]. Нарушение зрения: иногда возможна коррекция 
зрения с помощью очков и линз. Детям со сниженным 
зрением показана стимуляция коркового представи-
тельства органа зрения с применением специальных 
мультисенсорных игр и игрушек [15]. Профилактика 
и лечение кардиологических нарушений заключаются 
в своевременном использовании кардиостимулято-
ров или, при необходимости, трансплантации серд-
ца [11]. Также при тяжелом течении болезни дети 
с NARP-синдромом могут нуждаться в парентераль-
ном питании и поддержании функции дыхания вплоть 
до искусственной вентиляции легких [15].

Из лекарственных препаратов для лечения МБ 
в настоящее время могут использоваться только раз-
личные витамины и родственные лекарственные 
средства. Опубликовано несколько небольших рандо-
мизированных контролируемых исследований по ис-
пользованию коэнзима Q10, высоких доз убихинона 
(5 мг / кг / сут), витамина Е, рибофлавина, карнитина, 
диметилглицина, ацетилцистеина и дихлорацетата на-
трия, однако клинический эффект данных препаратов 
сомнителен [5, 12, 15].

Представляем клиническое описание ребенка 1-го 
года жизни с NARP-синдромом.

Больной П. А., 6 мес. Из анамнеза жизни известно, 
что ребенок родился от 2-й беременности, 1-я полови-
на беременности протекала с угрозой прерывания. Роды 

срочные. При рождении диагностирована задержка вну-
триутробного развития I степени; оценка по шкале Ап-
гар 7/9 баллов. Состояние ребенка в период новорожден-
ности и до 2 мес оценивалось как удовлетворительное 
(ребенок активно двигался, держал голову). В семье есть 
старший ребенок, клинически здоров.

С 2 мес появились поперхивания при кормлении гру-
дью, снижение мышечного тонуса в руках, снижение 
объема спонтанной двигательной активности. Позднее 
возникло снижение мышечного тонуса в ногах, негатив-
ная реакция при выкладывании на живот, колики. Обра-
щались за медицинской помощью по месту жительства, 
получал курс физиотерапевтического лечения. После 
вакцинации комбинированной вакциной против дифте-
рии, столбняка и коклюша в 5 мес у ребенка отмечался 
подъем температуры тела до субфебрильных значений 
(37,8 °С), с катаральными явлениями. Ребенок получал 
лечение по поводу острой респираторной вирусной инфек-
ции, назначенное участковым педиатром. В возрасте 5,5 
мес наступило резкое ухудшение состояния, проявляюще-
еся диффузным снижением мышечного тонуса до атонии, 
периодическим пароксизмальным нарушением дыхания.

Ребенок госпитализирован в отделение патологии 
раннего возраста КККЦ охраны материнства и детст-
ва. При поступлении состояние тяжелое, обусловлено 
выраженной неврологической симптоматикой. На ос-
мотр реакция вялая, выраженный симптом Грефе, рас-
ходящееся косоглазие, больше справа, взгляд фиксирует 
кратковременно, не следит, при кормлении поперхива-
ется, глоточный рефлекс снижен. Мышечная гипото-
ния до атонии, сухожильные рефлексы снижены. Голову 
не держит, не переворачивается, не сидит. При оценке 
высших корковых функций обращало на себя внимание 
слабое гуление, отсутствие лепета. В период данной 
госпитализации клинически эпилептических приступов 
не отмечалось. Уровень лактата в крови 4,2 ммоль / л 
(норма < 2,0 ммоль / л). По данным проведенного видео-
электроэнцефалографического мониторинга иктальных 
и интериктальных эпилептиформных нарушений не за-
фиксировано. По данным магнито-резонансной томогра-
фии головного мозга обнаружены патологические изме-
нения в перивентрикулярных отделах теменных долей, 
в базальных структурах и среднем мозге, незначитель-
ные явления внутренней несимметричной гидроцефалии, 
незавершенная миелинизация белого вещества головного 
мозга (см. рисунок).

На основании полученных данных возникло подозре-
ние о МБ. Проведен забор крови для молекулярно-гене-
тического исследования. Ребенок выписан домой под на-
блюдение врачей поликлиники.

В возрасте 7 мес – повторная госпитализация в свя-
зи с ухудшением состояния. К уже имеющейся симпто-
матике присоединились приступы апноэ с замиранием 
в течение нескольких секунд, признаки аспирационного 
бронхита. В крови уровень лактата достиг 8,2 ммоль / л, 
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уровень креатинфосфокиназы – 1964 ЕД / л (норма 
< 1100 ЕД / л).

Результат молекулярно-генетического тестиро-
вания выявил мутацию m8993T>G в гене MT-ATP6, 
что подтвердило наличие МБ – NARP-синдрома.

Таким образом, установление диагноза через 4 мес 
после появления первых симптомов говорит о слож-
ности диагностики и отсутствии специфичности МБ 
в детской практике. Ранний дебют на фоне полного 

Пациент П.А., 6 мес. Диагноз: NARP-синдром. Магнитно-резонансная томография головного мозга: патологические изменения в перивентрику-
лярных отделах теменных долей, в базальных структурах и среднем мозге, незначительные явления внутренней несимметричной гидроцефалии, 
незавершенная миелинизация белого вещества
Patient P.A., 6 months. Diagnosis: NARP-syndrom. Маgnetic-resonance tomography of brain: pathologic changes in periventricular sections of parietal lobes, 
basal structures and the mesencephalon, minor features of the internal non-symmetric hydrocephaly, uncompleted myelination of white matter

здоровья, полиморфизм клинических проявлений: 
обязательное поражение центральной нервной сис-
темы (невропатия – преимущественно сенсомотор-
ная), проксимальная мышечная слабость, деменция, 
судороги могут на основании клинических данных 
вызвать подозрение о митохондриальной патологии 
у ребенка, однако окончательный диагноз можно уста-
новить только с помощью молекулярно-генетического 
исследования.
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