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В статье представлен клинический случай ребенка с сочетанием 2 очень редких заболеваний: нефропатического 
цистиноза и болезни мойя-мойя. 
Нефропатический цистиноз – аутосомно-рецессивная лизосомальная болезнь накопления, характеризующаяся 
накоплением цистина во всех органах и тканях в результате мутаций гена CTNS, который кодирует лизосомальный 
транспортер цистина цистинозин. Нарушение функции цистинозина приводит к накоплению и кристаллизации 
цистина внутри лизосом, что, в свою очередь, приводит к апоптозу и повреждению тканей во всех органах. Заболе-
вание характеризуется ренальными (синдром Фанкони с прогрессирующим снижением функции почек) и экстра-
ренальными проявлениями в виде гипотиреоза, гипогонадизма, инсулинзависимого сахарного диабета, кальцифи-
кации коронарных сосудов, метаболической болезни костей, поражения центральной нервной системы с атрофией 
коры, кальцификацией головного мозга и др.
Болезнь мойя-мойя – прогрессирующее заболевание, которое может привести к ишемическому инсульту или внут-
ричерепному кровоизлиянию у детей и взрослых. Выделяют следующие виды этого состояния: болезнь мойя-мойя – 
первичное (идиопатическое) состояние, относящееся к пациентам с ангиографическими данными заболевания, 
которые могут иметь генетическую предрасположенность, но не иметь заболеваний, являющихся триггером  
для развития данного состояния, и синдром мойя-мойя – ангиографические изменения, которые аналогичны тако-
вым у пациентов с болезнью мойя-мойя, но при этом имеется заболевание, которое является первопричиной раз-
вития данного состояния.
Нами были проанализированы вероятные изменения со стороны центральной нервной системы при нефропатическом 
цистинозе и был сделан вывод о том, что основное заболевание не может являться причиной выявленных измене-
ний; при наблюдении данного пациента мы встретились с комбинацией 2 независимых состояний, что потребовало 
командного подхода к определению тактики лечения и дальнейшего наблюдения. 
Своевременная верификация диагноза позволила улучшить дальнейший прогноз течения заболевания, а также качество 
жизни пациента, предотвратить дальнейшие эпизоды ишемии головного мозга и развитие неврологического дефицита.
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The article presents a case report of a child with a combination of two ultra rare diseases: nephropathic cystinosis  
and moya-moya disease. 
Cystinosis is an autosomal recessive lysosomal storage disorder characterized by accumulation of cystine in lysosomes 
throughout the body. Cystinosis is caused by mutations in the CTNS gene that encodes the lysosomal cystine carrier 
protein cystinosin. The lack of functional cystinosin causes accumulation and crystallization of cystine within  
the lysosomes, which leads to apoptosis and tissue damage in all organs. The disease is characterized by renal (Fanconi 
syndrome with progressive decline in renal function) and extrarenal manifestations in the form of hypothyroidism, 
hypogonadism, insulin-dependent diabetes mellitus, coronary vascular calcification, metabolic bone disease, damage  
to the central nervous system with cortical atrophy, cerebral calcification and etc.
Moya-moya disease is a progressive condition that can lead to ischemic stroke or intracranial hemorrhage in children 
and adults. The following types of this condition are distinguished: moya-moya disease primary (idiopathic) refers  
to patients with angiographic evidence of the disease, who may have a genetic predisposition, but do not have 
concomitant diseases and moya-moya syndrome – angiographic changes in patients are the same as in patients  
with moya-moya disease, but there is an underlying disease that is the cause.
We analyzed the probable changes in the central nervous system during cystinosis and concluded that the underlying 
disease cannot be the cause of the identified changes and when observing this patient, we encountered two independent 
conditions, which required a team approach to determining treatment tactics and further observation.
Timely diagnosis made it possible to improve the further prognosis of the disease, but also the patient’s quality  
of life, stop episodes of cerebral ischemia, and prevent the development of neurological deficits.
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Болезнь мойя-мойя (БММ) (OMIM: 607151) (мойа-
мойа, моямоя, мойамойа) (в переводе с японского – 
пухлый, неясный или туманный, как облако дыма  
в воздухе) – редкое прогрессирующее заболевание, ха-
рактеризующееся постепенно развивающимся сужени-
ем (стенозом или окклюзией) крупных внутричерепных 
артерий (вокруг виллизиева круга) и вторичным разви-
тием выраженных коллатералей мелких сосудов, име-
ющих характерный дымчатый вид на ангиографии.

Заболевание ассоциируется с предрасположенно-
стью к ишемическому инсульту или внутричерепному 
кровоизлиянию у детей и взрослых. 

Выделяют следующие виды этого состояния:
• БММ – первичное (идиопатическое) состояние, 

относится к пациентам с ангиографическими дан-
ными заболевания, которые могут иметь генети-
ческую предрасположенность, но не иметь забо-
леваний, являющихся триггером для развития 
данного состояния [39];

• синдром мойя-мойя (СММ): ангиографические 
изменения у пациентов выявляются такие же, как 
и у пациентов с болезнью мойя-мойя, но имеется 
основное заболевание, для которого развитие 
СММ вторично. Это состояние также называют 
«феномен моя-моя», «ангиографическая моя-моя» 
или «квази-моямоя болезнь» [4, 45]. 

Этиология. Генетическая этиология развития БММ 
в настоящее время является приоритетной, однако 
недостаточно изученной. Семейные случаи болезни 
связывают с геном RNF213 на хромосоме 17q25.3, ко-
торый является важным фактором предрасположен-
ности к БММ в популяциях нескольких стран Восточ-
ной Азии. Была выявлена связь между полиморфизмом 
p.R4859K и p.R4810K гена RNF213 и риском развития 
болезни [29]. Также выявлена связь с хромосомами 
3p24.2, p26, 6q25, 8q23 и 12p12, 17q25 [2, 23, 25, 31]. 

Исследование L. Duan и соавт. выявило 10 новых 
локусов риска, включая гены, участвующие в регуля-
ции метаболизма гомоцистеина, а также связанные  
с заболеванием крупных сосудов с высокой экспрес-
сией в иммунной системе [14]. 

Хотя характер наследования не установлен, наи-
более вероятным считается аутосомно-доминантный 
тип [38]. 

Патогенез. Патофизиологические процессы, веду-
щие к артериальному стенозу и коллатерализации мел-
ких сосудов, включают утолщение сосудистой стенки 
и ангиогенез. Сосудистые изменения могут быть свя-
заны с нарушением реакции на воспаление или дефек-
тами механизмов клеточного восстановления [22, 30].

Патологические сосудистые изменения появляют-
ся как в крупных сосудах виллизиева круга (фиброзно-
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клеточное утолщение интимы, извитость или удвоение 
внутренней эластической пластинки и ослабление 
медии), так и в мелких коллатеральных сосудах. Чаще 
всего поражаются конечные отделы внутренних сон-
ных артерий (ВСА), проксимальные отделы средней  
и передней мозговых артерий. 

В дебюте заболевания стеноз может быть односто-
ронним у части пациентов, но в дальнейшем возможно 
прогрессирование и развитие уже двустороннего сте-
ноза. Задний круг кровообращения, особенно задняя 
мозговая артерия, поражается значительно реже. 

Лептоменингеальные анастомозы из 3 основных 
мозговых артерий (средней, передней и задней) воз-
никают вследствие внутричерепного стеноза ВСА.

Более чем в 56 % случаев в точках разветвления 
сосудов могут развиваться аневризмы. Стеноз также 
может поражать экстракраниальные и системные ар-
терии, включая шейные сонные, почечные, легочные 
и коронарные сосуды [39]. 

Заболевания с высоким риском развития СММ.  
К основным состояниям, связанным с высоким ри-
ском развития СММ, относят следующие [6, 7, 9, 13, 
21, 24, 27, 32, 34, 35, 37, 40, 42, 48–50]: 

• заболевания, поражающие артерии виллизиева 
круга: атеросклероз, лучевая терапия основания 
головного мозга, черепно-мозговая травма, опухо-
ли головного мозга, менингит и другие вирусные 
или бактериальные инфекции;

• гематологические состояния: cерповидно-клеточ-
ная анемия, бета-талассемия, гомоцистинурия  
и гипергомоцистеинемия и т.д.;

• cистемные васкулиты и аутоиммунные заболевания;
• cиндромальные патологии и пороки развития: син-

дром Алажиля, синдром Дауна, гипомеланоз Ито, 
синдром Марфана, нейрофиброматоз 1-го типа, 
синдром Нунана, синдром Прадера–Вилли, тубе-
розный склероз и т.д.;

• различные васкулопатии, экстракраниальные и сер-
дечно-сосудистые заболевания;

• метаболические заболевания: гликогеноз I типа, 
гиперфосфатазия;

• почечные патологии: поликистоз почек, опухоль 
Вильмса. 
Клинические проявления БММ/СММ. Дебют за-

болевания возможен в любом возрасте, но чаще сим-
птомы проявляются в возрасте от 5 до 10 лет у детей  
и от 30 до 50 лет у взрослых. 

Проявления болезни весьма вариабельны.  У части 
пациентов заболевание протекает бессимптомно.  
У других возникают серьезные неврологические нару-
шения вследствие инфарктов или кровоизлия-
ний.    Другие проявления включают головную боль, 
головокружение, судороги и хорею, нистагм, афазию 

и дисфазию, гемианопсию.  Возможно развитие умст-
венной отсталости. 

Симптоматика БММ/СММ зависит от возраста.
 У детей первым симптомом обычно является ише-

мический инсульт или транзиторная ишемическая ата-
ка, которые могут как являться начальным проявлением, 
так и носить рецидивирующий характер [36, 43]. У взро-
слых помимо ишемических нарушений могут развивать-
ся и внутримозговые, внутрижелудочковые и субарах-
ноидальные геморрагические инсульты, свидетель- 
ствующие об ухудшении течения заболевания [12].  

Симптоматические эпизоды ишемии в сосудистых 
бассейнах передней и средней мозговых артерий у де-
тей могут провоцироваться гиперемией, гипервенти-
ляцией, напряжением (плачем, кашлем) или физиче-
ской нагрузкой [39]. 

У пациентов с БММ/СММ может развиться эпи-
лепсия. У детей она возникает чаще, чем у взрослых  
(в среднем составляет 10–15 %). Судорожные присту-
пы могут носить вторичный характер по отношению 
к ишемическому повреждению [28].

У педиатрических пациентов можно встретить из-
менение фоновой активности на электроэнцефалограм-
ме в виде очагового/диффузного замедления, а также 
субклинические эпилептиформные разряды [51].

Факторами риска развития эпилепсии считаются 
ранний дебют приступов и диффузная атрофия голов-
ного мозга [11, 20].

Диагностика. Диагностика заболевания основыва-
ется на данных клинической картины и результатах 
дополнительных исследований. В качестве дополни-
тельных исследований наиболее информативны ангио
графия сосудов головного мозга, компьютерная томо-
графия, магнитно-резонансная томография (МРТ), 
магнитно-резонансная ангиография (МРА), однофо-
тонная эмиссионная компьютерная томография.

Диагностические критерии, предложенные япон-
ским исследовательским комитетом, включают следу-
ющие основные требования [20]:

• стеноз или окклюзия терминального отдела ВСА 
и проксимального отдела передней и средней моз-
говых артерий;

• аномальные сосудистые сети в базальных гангли-
ях; эти сети также можно диагностировать по на-
личию множественных пустот потока на магнит-
но-резонансной (МР) томограмме головного 
мозга.
Ангиографические изменения, как правило, дву-

сторонние;  тем не менее случаи с односторонними 
ангиографическими данными также считаются веро-
ятными. 

В соответствии с классификацией J. Suzuki выде-
ляют следующие стадии БММ/СММ: 
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• стадия I – сужение места бифуркации ВСА;
• стадия II – расширенные передние и средние моз-

говые артерии в сочетании с сужением бифурка-
ции ВСА с характерными изменениями;

• стадия III – дальнейшее изменение бифуркации 
ВСА и сужение передних и средних мозговых ар-
терий;

• стадия IV – уменьшение изменений, характерных 
для БММ, с окклюзивными преобразованиями 
ВСА и ослаблением передних и средних мозговых 
артерий;

• стадия V – дальнейшее уменьшение изменений, 
характерных для БММ, с окклюзией ВСА, перед-
них и средних мозговых артерий;

• стадия VI – ВСА выключается из снабжения го-
ловного мозга, кровоснабжение из наружной 
сонной артерии.
Сроки проведения повторных визуализирующих 

исследований зависят от тяжести исходных и после-
дующих результатов; для бессимптомных пациентов 
возможно ежегодное проведение исследования.

Пациентам с судорожными приступами или тран-
зиторной ишемической атакой для дифференциаль-
ного диагноза необходимо проведение электроэнце-
фалографического исследования.

Дети с БММ/СММ часто обнаруживают отклоне-
ния при электроэнцефалографии. 

Проба с гипервентиляцией вызывает генерализо-
ванные высокоамплитудные медленные волны (фено-
мен «нарастания»), исчезающие после прекращения 
гипервентиляции. Повторное появление генерализо-
ванных или локализованных высокоамплитудных мед-
ленных волн на электроэнцефалограмме через 20–60 с 
после прекращения гипервентиляции (феномен «пе-
рестройки») считается патогномоничным для БММ/
СММ и встречается примерно у 2/3 детей. У данных 
пациентов противопоказано проведение проб с гипер-
вентиляцией, так как они могут вызывать рефлектор-
ную церебральную вазоконстрикцию. 

Фоновые аномалии включают неспецифическую 
генерализованную, асимметричную или локализован-
ную медленноволновую активность. Асимметричная 
задняя альфа-активность и центрально-височное за-
медление также были описаны у детей с БММ/СММ. 
[17, 28, 39, 46].

 К группам риска по развитию СММ относятся:
• дети или молодые взрослые с повторяющимися 

симптомами ишемических атак в результате низ-
кой перфузии в одном и том же артериальном 
бассейне;

• пациенты, у которых отсутствуют общие факторы 
для первичного внутримозгового кровоизлияния, 
но имеется внутримозговое кровоизлияние в об-
ластях головного мозга, снабжаемых мелкими 

сосудами, которые ответвляются от виллизиева кру-
га (например, хвостатое ядро, таламус), или внутри
желудочковое кровоизлияние в пределах боковых 
желудочков;

• дети или молодые взрослые с ишемическим или 
геморрагическим инсультом, у которых могут от-
сутствовать общие цереброваскулярные факторы 
риска; 

• пациенты с МР-картиной в виде расширения кол-
латеральных сосудов в базальных ганглиях или 
таламусе, «симптомом плюща», «симптомом ки-
сти» или усилением артериальной стенки.
При отсутствии известной генетической предраспо-

ложенности к БММ или установленного заболевания, 
осложненного развитием СММ, пациенты должны быть 
дополнительно обследованы на наличие сопутствующих 
заболеваний для разработки наиболее подходящей стра-
тегии вторичной профилактики. 

Лечение. Для БММ/СММ не существует таргетной 
терапии, позволяющей остановить прогрессирование 
или уменьшить внутричерепную артериопатию. 

Лекарственная терапия (антитромботические и про-
тивосудорожные препараты, блокаторы кальциевых 
каналов) имеет лишь вспомогательное значение и не 
прекращает прогрессирование заболевания, в основном 
используется для коррекции осложнений заболевания, 
таких как инсульт и транзиторные ишемические атаки, 
а также для облегчения симптомов и предотвращения 
ухудшения когнитивных функций. 

После приступов транзиторной ишемической ата-
ки может потребоваться реабилитация. 

Наилучшие результаты демонстрируют хирурги-
ческие методы лечения БММ/СММ. 

Цель оперативного вмешательства – улучшить кро-
воснабжение головного мозга. Комбинированная ревас-
куляризация головного мозга с использованием прямых 
и непрямых компонентов признана наиболее целесо
образным методом лечения пациентов с БММ/СММ  
во всем мире.

Показания и сроки проведения операции остаются 
спорными.

Для полноценной реваскуляризации головного 
мозга чаще всего требуются повторные операции.

Показанием для хирургической васкуляризации 
является не только наличие явной клинической симп-
томатики, но и выявление при нейровизуализации 
изменений, указывающих на тяжелое нарушение кро-
вотока в покое или нарушение гемодинамического 
перфузионного резерва у бессимптомных пациентов 
[18, 33]. 

Прогноз. Без лечения прогноз неблагоприятный. 
После хирургического лечения в основном прекраща-
ются эпизоды ишемии головного мозга и неврологи-
ческий дефицит не прогрессирует, но сохраняются 
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изменения в неврологическом статусе, имевшиеся до 
проведения оперативного лечения. 

В настоящее время считается, что операция по 
реваскуляризации более эффективна и дальнейший 
прогноз лучше у детей, чем у взрослых [18, 33].  

Дебют заболевания в раннем возрасте ассоцииро-
ван с более тяжелым течением и неблагоприятным 
прогнозом (выше частота инсультов) [18, 33].  В связи 
с вышеперечисленным можно сделать вывод о том, что 
раннее выявление и соответствующее лечение улуч-
шают долгосрочный прогноз. 

Смертность оценивается примерно в 5 % для взро-
слых и 2 % для детей.  Основной причиной летальности 
является кровоизлияние [18, 33]. 

Представляем описание клинического случая на-
блюдаемого нами пациента.

Клинический случай
Мальчик 8 лет, наблюдается в Научно-исследова-

тельском клиническом институте педиатрии и детской 
хирургии им. акад. Ю.Е. Вельтищева (Институте Вель-
тищева) в течение 7 лет с диагнозом «нефропатический 
цистиноз, инфантильная форма». В возрасте 7 лет по-
явились жалобы на приступы спутанности сознания  
до 3–4 раз в месяц, длительностью до 2 мин, в виде рез-
кой сильной диффузной головной боли, мышечной слабо-
сти, парестезий в правой половине лица и руки с после-
дующим развитием пареза правой руки, кратковременной 
атаксии, отсроченного выполнения команд, легкой ди-
зартрии, длительной слабости и сонливости. 

Ребенок от родственного брака, наследственность 
по цереброваскулярной и почечной патологии не отяго-
щена; от 1-й беременности, протекавшей без особенно-
стей, от 1-х физиологических родов, с нормальными 
масса-ростовыми показателями (масса тела 4100 г 
(75‰), длина 54 см (75‰)). До 6 мес рос и развивался  
в соответствии с возрастными нормами. С 7 мес после 
перенесенной острой кишечной инфекции развился суб-
фебрилитет, отмечались снижение аппетита и массы 
тела, полидипсия, полиурия (7,9 л/м2/сут), мышечная 
гипотония, задержка моторного развития. При первич-
ном обследовании в Институте Вельтищева в возрасте 
1 года у ребенка имел место следующий симптомоком-
плекс: задержка физического развития, рахитические 
деформации скелета, мышечная гипотония, полиурия/
полидипсия и синдром Фанкони в виде гипофосфатемии, 
метаболического ацидоза, гипокалиемии, аминоацидурии, 
фосфатурии, глюкозурии и низкомолекулярной протеи-
нурии. При офтальмоскопии в поляризующем свете были 
выявлены вкрапления кристаллов цистина в роговице,  
а также повышение концентрации цистина в лейкоци-
тах крови, что в совокупности с синдромом Фанкони 
позволило клинически диагностировать у ребенка инфан-
тильную форму нефропатического цистиноза и иниции-

ровать патогенетическую терапию цистеамина битар-
тратом и симптоматическую терапию препаратами 
калия, фосфора, бикарбонатом, активными метаболита-
ми витамина D. В дальнейшем диагноз был подтвержден 
результатами анализа методом полимеразной цепной ре-
акции с обратной транскрипцией структуры мРНК CTNS 
в фибробластах кожи, выявившего ранее не описанную 
делецию в гомозиготном состоянии в гене CTNS NC_0000
17.10:g.3545967_3555253del, p.(Glu21GlyfsTer48). Результа-
ты сегрегационного анализа показали гетерозиготное но-
сительство данной делеции каждым из родителей.

Цистиноз – аутосомно-рецессивная лизосомальная 
болезнь накопления, характеризующаяся накоплением 
цистина во всех органах и тканях в результате мутаций 
гена CTNS (MIM: 606272; GenBank: NM_004937.2 17p13), 
который кодирует лизосомальный транспортер цисти-
на цистинозин [19]. Нарушение функции цистинозина 
приводит к накоплению и кристаллизации цистина вну-
три лизосом, что приводит к апоптозу и повреждению 
тканей во всех органах [10, 41]. Наиболее частой и самой 
тяжелой формой цистиноза является инфантильный 
цистиноз (MIM: 219800), который проявляется в течение 
1-го года жизни и прогрессирует до терминальной стадии 
хронической почечной недостаточности в 1-е десятиле-
тие жизни [19]. К экстраренальным проявлениям забо-
левания относятся гипотиреоз, гипогонадизм, инсулин-
зависимый сахарный диабет, снижение пигментации 
кожи и волос, портальная гипертензия, экзокринная 
недостаточность поджелудочной железы, кальцифика-
ция коронарных сосудов, метаболическая болезнь костей, 
поражение центральной нервной системы в виде атрофии 
коры, кальцификации головного мозга, снижения нейро-
когнитивных функций, а также генерализованной вакуо
лярной миопатии [15].

Диагностика нефропатического цистиноза основы-
вается на выявлении характерных симптомов, включая 
синдром Фанкони, отложение кристаллов цистина в ро-
говице, повышение уровня цистина в лейкоцитах крови, 
и патогенных вариантов в гене CTNS [15]. Ранняя диаг-
ностика цистиноза имеет решающее значение для полу-
чения максимальной профилактической и терапевтиче-
ской пользы от патогенетической терапии (цистеамина 
битартрат, цистеамина гидрохлорид) в отношении 
ренальных и экстраренальных проявлений заболевания  
и отдаленных осложнений.

До 7 лет состояние ребенка оставалось стабильным, 
активных жалоб не отмечалось. С 7 лет появились жа-
лобы на приступы в виде резкой сильной диффузной го-
ловной боли, мышечной слабости, парестезий в правой 
половине лица и руки с последующим развитием пареза 
правой руки, кратковременной атаксии, отсроченного 
выполнения команд, легкой дизартрии, длительной слабо-
сти и сонливости. Самый длительный приступ (до 1,5 ч) 
отмечался в дебюте заболевания. По месту жительства 
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ребенку проводились повторные осмотры невролога, не-
врологической симптоматики зафиксировано не было, при 
проведении компьютерной томографии головного мозга с 
контрастированием (на 6-е сутки после первого присту-
па) данных, указывающих на наличие очаговых и объемных 
изменений, аномалии сосудов, не получено.

При повторной госпитализации в Институт Вель-
тищева в возрасте 8 лет, через 1 год от начала присту-
пов, состояние ребенка расценивалось как стабильное по 
основному заболеванию; сохранялись задержка физиче-
ского развития, умеренные костные деформации; кон-
центрация электролитов крови, кальций-фосфорное  

и кислотно-основное состояние были в норме на фоне 
проводимой симптоматической терапии. В неврологи-
ческом статусе изменений не выявлялось, психоречевое 
развитие соответствовало возрасту. 

В связи с сохраняющимися приступами с частотой  
до 3–4 раз в месяц, длительность которых в среднем со-
ставляла 2 мин, для верификации диагноза потребовался 
широкий дифференциально-диагностический поиск для 
исключения таких состояний, как эпилептические парок-
сизмы, вертиго, гемиплегическая мигрень, метаболические 
(гипонатриемические) судороги, базилярная мигрень, тран-
зиторные ишемические атаки (табл. 1) [1, 16, 26, 47].

Таблица 1. Основные симптомы заболеваний, рассматриваемых при проведении дифференциального диагноза

Table 1. Main symptoms of diseases considered in differential diagnosis

Заболевание 
Disease

Симптомы 
Symptoms

Вертиго (доброкачественное 
пароксизмальное голово-
кружение) 
Vertigo (benign paroxysmal vertigo)

Внезапное системное головокружение, атаксия, бледность кожных покровов, нистагм, 
последующий сон, возможна рвота, головные боли обычно отсутствуют. Длительность 

до нескольких минут 
Sudden systemic dizziness, ataxia, pale skin, nystagmus, subsequent sleep, vomiting is possible,  

headaches are usually absent. Duration up to several minutes

Гемиплегическая мигрень 
Hemiplegic migraine

Зрительная, слуховая, сенсорная или речевая аура, пульсирующая односторонняя 
головная боль, чувство покалывания в руке, распространяющееся вверх по руке, онеме-
ние на одной стороне тела, слабость или паралич одной стороны тела, потеря равнове-

сия, головокружение, тошнота или рвота, потеря сознания 
Visual, auditory, sensory, or speech aura, throbbing one-sided headache, tingling sensation in the hand that 

spreads up the arm, numbness on one side of the body, weakness or paralysis on one side of the body, loss  
of balance, dizziness, nausea or vomiting, loss of consciousness

Базилярная мигрень 
Basilar migraine

Дизартрия, головокружение, шум в ушах, гипоакузия, диплопия, атаксия, пониженный 
уровень сознания, головная боль, чаще в затылочной области. По крайней мере 

1 симптом ауры развивается постепенно в течение 5 и более минут. Два и более симптома 
возникают последовательно. Каждый отдельный симптом ауры длится 5–60 мин. 

По крайней мере 1 симптом ауры односторонний 
Dysarthria, dizziness, tinnitus, hypoacusis, diplopia, ataxia, decreased level of consciousness, headache,  
most often in the occipital region. At least one aura symptom develops gradually over 5 or more minutes. 

Two or more symptoms occur sequentially. Each individual aura symptom lasts 5–60 min. At least one aura 
symptom is unilateral

Эпизодические атаксии 
Episodic ataxias

Тип 1: кратковременные эпизоды мозжечковой атаксии, тошнота, рвота, головокру-
жение, дизартрия, диплопия. Длительность от нескольких секунд до часов. Частота до 

10–15 раз в сутки. У 50 % пациентов наблюдаются миокимии в межприступный период.
Тип 2: провокация приступов (стресс, кофеин, физическая нагрузка). Атаксия, голово-
кружение, тошнота, рвота, транзиторная гемиплегия, диплопия, дизартрия, нистагм, 

диффузная мышечная слабость. Сопровождается приступом мигрени у 50 % пациентов. 
Длительность от нескольких часов до нескольких дней 

Type 1: short-term episodes of cerebellar ataxia, nausea, vomiting, dizziness, dysarthria, diplopia.  
Duration from a few seconds to hours. Frequency up to 10–15 times a day. Myokymia is observed  

in the interictal period in 50 % of patients. 
Type 2: provocation of attacks (stress, caffeine, physical activity). Ataxia, dizziness, nausea, vomiting, 

transient hemiplegia, diplopia, dysarthria, nystagmus, diffuse muscle weakness. Accompanied by a migraine 
attack in 50 % of patients. Duration from several hours to several days

Метаболические 
(гипонатриемические) 
судороги 
Metabolic (hyponatremic) seizures

Билатеральные тонико-клонические судороги, но приступы могут быть фокальными, 
сопровождаются головной болью, заторможенностью, летаргией. Должна быть выявлена 

связь с электролитными нарушениями 
Bilateral tonic-clonic seizures, but attacks may be focal, accompanied by headache, lethargy, retardation.  

A link with electrolyte disturbances should be identified
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Проанализировав все возможные варианты, мы при-
шли к выводу, что основной причиной данных состояний 
могли быть гипонатриемические судороги, эпилепсия или 
транзиторные ишемические атаки. 

В связи с наличием у ребенка электролитных нару-
шений на фоне основного заболевания в первую очередь 
исключались гипонатриемические судороги. 

Изменения уровня натрия и осмолярности крови мо-
гут приводить к энцефалопатии, заключающейся в де-
прессии нейрональной активности и проявляющейся го-
ловной болью, заторможенностью и летаргией, обычно 
сочетающимися с признаками возбудимости. Приступы, 
возникающие у пациентов с нарушениями натриевого 
обмена, гипокальциемией, гипомагнезиемией, обычно ге-
нерализованные, тонико-клонические, но также могут 
быть фокальными [3, 5, 8].

У нашего пациента при проведении биохимического 
анализа крови гипонатриемии не было выявлено; таким 
образом было подтверждено отсутствие связи между 
электролитными нарушениями и судорогами.

В качестве следующей причины пароксизма была рас-
смотрена эпилепсия.

Ребенку был проведен видеоэлектроэнцефалографи-
ческий мониторинг. В конце пробы с гипервентиляцией 
мальчик начал плакать, пожаловался на головную боль, 
сознание не было нарушено, двигательная активность 
сохранялась в полном объеме. В течение 40 с ребенок 
успокоился. Повторный эпизод произошел в периоде пост-
гипервентиляции, с развитием паралича в правой руке, 
при этом сознание не было нарушено, речь была нормаль-
ной. Продолжительность эпизода – до 2 мин с последу-
ющим постепенным восстановлением функции руки  
в течение 30–40 с. На электроэнцефалограмме во время 
зарегистрированных событий сохранялась диффузная 
медленноволновая активность с акцентом в передних 
отделах; эпилептиформной активности и электроэнце-
фалографических паттернов приступов не зарегистри-

ровано. Таким образом, диагноз эпилепсии был исключен. 
С учетом симптоматики предполагалось, что с наиболь-
шей вероятностью данные состояния являлись проявле-
нием транзиторных ишемических атак, в связи с чем 
ребенку была проведена МРТ головного мозга – при на-
тивном исследовании головного мозга в стандартных 
импульсных последовательностях патологических изме-
нений не выявлено. 

Вторым этапом исследования было проведение бес-
контрастной МРА головного мозга: визуализировались 
множественные извитые мелкие (1,0–2,0 мм) сосуди-
стые структуры в области подкорковых структур, ги-
поталамуса, сегментов А1 передних мозговых артерий, 
сегментов М1 средних мозговых артерий, сегментов  
P1 и P2 задних мозговых артерий. Выявлены МР-призна-
ки окклюзионного сосудистого заболевания, с преимуще-
ственным поражением клиновидных и супраклиноидных 
сегментов обеих внутренних сонных артерий, а также 
артерий виллизиева круга (БММ или СММ, стадия III 
по J. Suzuki). МР-ангиографические признаки снижения 
кровотока и перфузии в бассейнах левых передней и сред-
ней мозговых артерий приведены на рис. 1.

Заболевание 
Disease

Симптомы 
Symptoms

Транзиторные ишемические 
атаки 
Transient ischemic attacks

Общемозговые симптомы (головная боль, тошнота, спутанность/потеря сознания) +
 очаговая неврологическая симптоматика (афазия, дизартрия, парезы). Длительность 

от 1–2 мин до 24 ч с полным восстановлением функций, может сопровождаться легкой 
органической симптоматикой 

General cerebral symptoms (headache, nausea, confusion/loss of consciousness) + focal neurological 
symptoms (aphasia, dysarthria, paresis). Duration from 1–2 minutes to 24 hours with full restoration  

of functions, may be accompanied by mild organic symptoms

Эпилепсия  
Epilepsy

Эпилептиформная активность и электроэнцефалографические паттерны приступов 
Epileptiform activity and electroencephalographic patterns of seizures

Окончание табл. 1
End of table 1

Рис. 1. Бесконтрастная магнитно-резонансная ангиография головного 
мозга 

Fig. 1. Non-contrast magnetic resonance angiography of the brain
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Выявленные по данным МРА изменения сосудов голов-
ного мозга у ребенка с нефропатическим цистинозом, 
который является лизосомальной болезнью накопления  
с полисистемным поражением, в том числе и головного 
мозга, потребовали дифференциального анализа первич-
ности (БММ) или вторичности (СММ) данных измене-
ний. Для пациентов с нефропатическим цистинозом (как 
правило, взрослых) характерны следующие изменения со 
стороны нервной системы: 

• энцефалопатия; 
• атрофия коры головного мозга (рис. 2); 
• кальцификация головного мозга;
• внутричерепная гипертензия;
• снижение нейрокогнитивных функций – 29 %;
• судорожный синдром – 11 %;
• дефекты памяти – 17 %; 
• мозжечковые и пирамидные признаки; 
• генерализованная вакуолярная миопатия – 50 % 

(рис. 3);
• прогрессирующая мышечная слабость;
• рестриктивные дыхательные нарушения – 69 %;
• дисфагия – >60 % [44].

Анализ литературы не выявил ни одного описания 
сочетания нефропатического цистиноза и СММ, что 
позволило нам предположить наличие у нашего пациента 
сочетания 2 крайне редких состояний: цистиноза и БММ 
(стадия III) с осложнением в виде транзиторных эпизо-
дов нарушения мозгового кровообращения. 

Ребенок был консультирован нейрохирургом в Нацио
нальном медицинском исследовательском центре нейро-
хирургии им. акад. Н.Н. Бурденко для решения вопроса 
об оперативном лечении.

В рамках предоперационного обследования повторная 
МРТ головного мозга и МРА выявили картину сужения 
интракраниальных сегментов внутренней сонной арте-
рии с 2 сторон, расширения позвоночных, базилярных, 
задних соединительных и пиальных сосудов. Обнаружен 
перфузионный дефицит II степени с 2 сторон по данным 
ASL-перфузии.

Через 17 мес от момента появления первого приступа 
ребенку было проведено хирургическое лечение – этапная 
комбинированная реваскуляризация обоих полушарий голов-
ного мозга (создание экстра-интракраниального анастомо-
за между лобной ветвью поверхностной височной артерии  
и средней височной корковой ветвью М4 бассейна средней моз-
говой артерии слева, энцефало-дуро-миосинангиоз слева). 

На 2-е сутки после операции проведена МРТ голов-
ного мозга: послеоперационные изменения без признаков 
хирургических осложнений. 

В течение года после хирургического лечения у ребен-
ка не наблюдалось приступов, неврологический статус 
без особенностей.

Представленное клиническое наблюдение демон-
стрирует трудности дифференциальной диагностики 
причин развития приступов спутанности сознания,  
а также первичного или вторичного характера сосуди-
стых изменений головного мозга, ассоциированных  
с БММ или СММ. После анализа вероятных измене-
ний со стороны центральной нервной системы  

Рис. 2. Атрофия коры головного мозга при цистинозе

Fig. 2. Atrophy of the cerebral cortex in cystinosis

Рис. 3. Генерализованная вакуолярная миопатия

Fig. 3. Generalized vacuolar myopathy
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при цистинозе был сделан вывод о том, что основное 
заболевание не может являться причиной выявленных 
изменений, и при наблюдении данного пациента мы 
столкнулись с 2 независимыми состояниями, что по-
требовало командного подхода к определению такти-
ки лечения и дальнейшего наблюдения. 

Своевременная верификация диагноза и успешное 
хирургическое лечение позволили не только улучшить 
дальнейший прогноз течения заболевания, но и повы-
сить качество жизни пациента за счет купирования 
эпизодов ишемии головного мозга и предотвращения 
формирования неврологического дефицита.
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