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Клинический случай поражения сердечно-сосудистой 
системы у пациентки с болезнью Шарко-Мари-Тута

Наследственная моторно-сенсорная нейропатия 1А типа (известная как  болезнь Шарко-Мари-Тута)  – это заболевание 
периферических нервов, характеризующихся симптомами прогрессирующей полинейропатии с преимущественным пора-
жением мышц дистальных отделов конечностей. Поражение сердечно-сосудистой системы при данной патологии встреча-
ется крайне редко и носит гетерогенный характер. Заболевание не фигурирует в перечне показаний к проведению интер-
венционного аритмологического пособия. Клиническое описание развития дисфункции синусового узла на фоне данной 
патологии в литературе мы не нашли. В настоящем клиническом наблюдении представлен случай диагностики и успешного 
лечения поражения сердечно-сосудистой системы, проявившегося в виде дисфункции синусового узла / синдрома слабо-
сти синусового узла в варианте тахикардии-брадикардии в сочетании с пароксизмальной формой фибрилляции предсер-
дий у пациентки с болезнью Шарко-Мари-Тута. Комбинированный подход в лечении с использованием метода радиоча-
стотной катетерной абляции, имплантации постоянного электрокардиостимулятора и антиаритмической терапии на фоне 
медикаментозного и немедикаментозного лечения моторно-сенсорной нейропатии привел к восстановлению и длитель-
ному сохранению синусового ритма, а также положительной динамике в неврологическом статусе пациентки.
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Введение
Практически для всех нервно-мышечных заболеваний 

характерен широкий спектр сердечно-сосудистых про-
явлений [1]. У  части пациентов с  нервно-мышечной па-
тологией возникают нарушения ритма и  проводимости, 
на  поздних стадиях заболевания описано развитие по-
лиморфной желудочковой тахикардии (ЖТ), что  может 
стать причиной внезапной сердечной смерти [2–4].

Наследственная моторно-сенсорная нейропатия 1А 
типа (известная как болезнь Шарко-Мари-Тута) относит-
ся к  наиболее распространенным формам наследствен-
ных полинейропатий, характеризующихся нарушением 
структуры и функции миелиновой оболочки нерва.

Этиологическим фактором болезни Шарко-Мари-
Тута 1А типа служит тандемная i,5 Mb-дупликация в об-
ласти хромосомы 17р11.2–12 [5]. Распространенность 
болезни Шарко-Мари-Тута 1А типа оценивается в  10–
28  случаев на  100 тыс. населения и  составляет 70–80 % 
от всех случаев группы болезней Шарко-Мари-Тута [5].

В то же время осложнения со стороны сердечно-сосу-
дистой системы при болезни Шарко-Мари-Тута встреча-

ются крайне редко [6–9] и  представляют несомненный 
практический интерес.

Описание случая
Пациентка  Б., 56  лет, с  2010  года предъявляла жало-

бы на  восходящее нарушение чувствительности в  дис-
тальных отделах нижних конечностей, утомляемость 
в мышцах ног при длительном стоянии, приступообраз-
ные боли в  стопах и  голенях, особенно после длитель-
ной ходьбы, нарушение походки (необходимость высоко 
поднимать ноги).

Неврологический статус.
Двигательная система. Симметричная гипотрофия 

мышц тыльной поверхности стоп.
Симметричная мышечная слабость перонеальной 

группы мышц: короткий разгибатель большого паль-
ца стопы  – 3 балла, короткий разгибатель 2–4 паль-
цев  – 2,5  балла, мышца, отводящая большой палец сто-
пы,  – 3  балла, короткий сгибатель большого пальца 
стопы – 3,5 балла, мышца, приводящая большой палец сто-
пы, – 4 балла, мышцы, сгибающие пальцы стопы – 4 балла.
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Тонус мышц не  изменен. Глубокие рефлексы на  верх-

них конечностях: бицепс-рефлексы S=D, средней живо-
сти, карпо-радиальные и трицепс-рефлексы: S=D, низкие. 
Патологические кистевые знаки не выявляются. Глубокие 
рефлексы на  нижних конечностях: снижение ахилловых 
рефлексов при сохранности коленных, D=S. Патологиче-
ские стопные знаки не выявляются. При ходьбе наблюда-
ются степпаж, избыточная плантарефлексия, невозмож-
ность ходьбы на пятках

Чувствительность: гипалгезия дистальных отделов 
нижних конечностей. Вибрационная чувствительность 
на  нижних конечностях снижена. Суставно-мышечное 
чувство сохранено.

Координаторная система: пяточно-коленную пробы 
выполняет с  интенцией с  двух сторон. В  позе Ромберга 
неустойчива, без четкой латерализации.

Умеренная деформация стоп (pes cavus).
При  проведении электронейромиографии (ЭНМГ) 

07.10.2010 (табл.  1) выявлены признаки резкого сниже-
ния скорости проведения импульсов по периферическим 
нервам верхних и  нижних конечностей, страдание дви-
гательной и  сенсорной порций периферических нервов. 
При  определении скорости проведения импульса по  во-
локнам большеберцового и малоберцового нервов слева 
четкого потенциала действия нерва получить не удалось, 
в  связи с чем  результаты исследования проводимости 
по  данным нервам в  левой нижней конечности в табли-
це не представлены.

Учитывая клинические данные и  результаты ЭНМГ, 
был поставлен диагноз наследственной моторно-сенсор-
ной нейропатии 1А типа, который впоследствии был под-
твержден с  помощью молекулярно-генетических мето-
дов диагностики. В ходе проведенного анализа ДНК у па-
циентки была обнаружена тандемная i,5 Mb-дупликация 
на хромосоме 17p11.2‑p12 (локус ШМТ1А).

В 2017 году (около 7 лет после обследования по пово-
ду нервно-мышечной патологии) у пациентки была выяв-
лена пароксизмальная форма фибрилляции предсердий 
(ФП). Гемодинамической значимости нарушений рит-
ма не отмечалось, симптоматичность приступов соответ-
ствовала классу II по  классификации EHRA. Пациентка 
периодически принимала пропафенон 150 мг по  1–2 та-
блетки в сутки, однако назначение постоянной антиарит-
мической терапии было лимитировано развитием сим-
птомной синусовой брадикардии, общей слабости и  го-
ловокружения.

По  данным Холтеровского мониторирования ЭКГ 
(ХМ ЭКГ) от 01.11.2017 были выявлены частые эпизоды 
ФП со  спонтанным восстановлением синусового ритма. 
Средняя частота сердечных сокращений (ЧСС) за сутки 
составляла 92 в 1 минуту, минимальная ЧСС – 50 в 1 ми-
нуту, выявлено 294 одиночных и  27 парных желудочко-

вых экстрасистол, эпизоды неустойчивой желудочковой 
тахикардии максимально из  8 сокращений с  частотой 
160 в 1 минуту, а также 9235 предсердных экстрасистол. 
Ишемической депрессии сегмента ST не отмечалось. Па-
уз более 2 секунд по данным ХМ ЭКГ зарегистрировано 
не было.

По  данным эхокардиографии полости сердца не  рас-
ширены, нарушений сократимости миокарда левого же-
лудочка не выявлено (фракция выброса – 62 %). Систоли-
ческое давление в  легочной артерии  – 28 мм рт. ст. Жид-
кости в  полости перикарда не  выявлено. По  данным 
мультиспиральной компьютерной томографии коронар-
ных артерий данных за  атеросклероз коронарных арте-
рий не  выявлено. Аномалии развития коронарных арте-
рий не обнаружено. Кальциевый индекс по методу Агат-
сона – 0 баллов.

Учитывая данные предварительного обследования, 
было рекомендовано 3 варианта ведения пациентки:
1) продолжение медикаментозной терапии, принимая 

во внимание возможные побочные эффекты – усиле-
ние брадикардии, проаритмогенные эффекты;

2) проведение радиочастотной абляции (РЧА) ФП;
3) комбинированное ведение – проведение РЧА ФП 

с минимальной антиаритмической терапией.
Пациентка от РЧА и приема антиаритмической тера-

пии отказалась. С конца 2017 года до середины 2019 го-
да рецидивов ФП не отмечала, антиаритмическая и анти-
коагулянтная терапия не проводилась, от проведения эн-

Таблица 1. Результаты ЭНМГ у пациентки Б.

Срединный нерв Справа Слева Норма

Дистальная  
латентность М-ответа 10,8 мс 9,3 мс <2,5 мс

Скорость дистальная 29,5 м / c 26,5 м / c >50 м / с

Скорость проксимальная 27,9 м / с 42,3 м / с >50 м / с

Амплитуда М-ответа 1,2 мВ 2,7 мВ >3,5 мВ

Большеберцовый нерв Справа Слева Норма

Дистальная  
латентность М-ответа 12,1 мс – <3,5 мс

Скорость 15,7 м / c – >40 м / с

Амплитуда М-ответа 1,2 мВ – >3,0 мВ

Малоберцовый нерв Справа Слева Норма

Дистальная  
латентность М-ответа 13,8 мс – <3,5 мс

Скорость дистальная 24,3 м / c – >40 м / с

Скорость проксимальная 31,2 м / с – >40 м / с

Амплитуда М-ответа 0,8 / 0,3 / 0,1 мВ – >3,0 мВ
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докардиального электрофизиологического исследования 
(ЭФИ) воздерживалась.

С осени 2019 года участились пароксизмы ФП, купи-
руемые на  фоне непродолжительного приема соталола 
(80 мг по ¼ таблетки 2 раза в сутки).

С апреля 2020 года появилась гемодинамическая значи-
мость ФП в виде пресинкопе. 25 мая 2020 года возник эпи-
зод синкопе, длившийся несколько секунд, без судорожно-
го синдрома, купировавшийся самостоятельно, по поводу 
которого пациентка была экстренно госпитализирована. 
При  поступлении состояние пациентки было удовлетво-
рительным. При осмотре пациентка отметила появивши-
еся в  течение последних месяцев трудности при  ходьбе, 
онемение нижних конечностей, а  также нарушение чув-
ствительности в верхних конечностях в виде парестезий.

В неврологическом статусе выявлен дистальный ниж-
ний периферический парапарез, симметричная гипотро-
фия мышц тыльной поверхности стоп и  перонеальных 
мышц, а также мелких мышц кистей.

03.06.2020 пациентке было выполнено эндокарди-
альное ЭФИ и  последующая РЧА ФП (антральная изо-
ляция всех 4 легочных вен, линейные аппликации по сво-
ду и  на  митральном перешейке, модификация субстрата 
аритмии по задней стенке левого предсердия) (рис. 1).

В  ходе проведения ЭФИ было выявлено увеличение 
показателей времени восстановления функции синусово-
го узла (ВВФСУ) – 1900 мс и корригированного времени 
восстановления функции синусового узла (КВВФСУ)  – 

Таблица 2. Сила мышц перонеальной группы, 
согласно Шкале Медицинского Исследовательского 
Совета – MRC (Medical Research Council 
Scale), до и после лечения у пациентки Б.

Мышцы

Сила (в баллах)

Правая нижняя 
конечность

Левая нижняя 
конечность

До 
лечения

После 
лечения

До 
лечения

После 
лечения

Короткий  
разгибатель большого 
пальца стопы

3 3 3 3

Короткий  
разгибатель  
2-4 пальцев

2,5 3 2,5 3

Мышца, отводящая 
большой палец стопы 3 3,5 3 3,5

Короткий сгибатель 
большого пальца  
стопы

3,5 4 3,5 3,5

Мышца, приводящая 
большой палец стопы 4 4 4 4

Мышцы сгибающие 
пальцы стопы  
(короткий сгибатель 
2-5 пальцев стопы, 
квадратная мышца  
подошвы)

4 5 4 4,5

Рисунок  1. Электроанатомическая карта левого предсердия с участками выполненной РЧА (проекция RAO 178°)
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620 мс, а также эпизод синоатриальной блокады 2‑й сте-
пени 2‑го типа с  максимальной паузой 1987 мс (рис. 2), 
что  стало подтверждением диагноза синдрома слабости 
синусового узла (СССУ).

Контрольный протокол эндокардиального ЭФИ по-
сле проведенной РЧА выявил сохранение показателей 
увеличенных ВВФСУ (2000 мс) и КВВФСУ (700 мс), ре-
гистрировался синусовый ритм с  минимальной ЧСС  – 
40 в 1 минуту.

Учитывая признаки СССУ, пациентке была показа-
на имплантация двухкамерного электрокардиостимуля-
тора (ЭКС) (класс показаний IА). 04.06.2020 выполне-

на имплантация системы постоянной двухкамерной ЭКС 
(Essentio MRI) в режиме стимуляции DDD-60 импульсов 
в  минуту. Послеоперационный период протекал без  ос-
ложнений, при  последующем контроле работы ЭКС на-
рушений не выявлено.

Учитывая вышеизложенные данные, был выставлен 
следующий клинический диагноз: Дисфункция синусо-
вого узла (ДСУ) / СССУ, вариант тахи-бради (синусовая 
брадикардия; преходящая синоатриальная блокада 2 сте-
пени по  типу Мобитц 2); пароксизмальная форма ФП. 
Синкопальное состояние от  25.05.2020. Эндокардиаль-
ное ЭФИ, РЧА ФП от  03.06.2020. Имплантация систе-

Таблица 3. Результаты ЭНМГ до и после лечения у пациентки Б.

Срединный нерв
Справа Слева

Норма
До лечения После лечения До лечения После лечения

Дистальная  
латентность М-ответа 10,8 мс 6,4 мс 9,3 мс 7,8 мс <2,5 мс

Скорость дистальная 29,5 м/c 38,9 м/с 26,5 м/c 35,6 м/с >50 м/с
Скорость проксимальная 27,9 м/с 44,2 м/с 42,3 м/с 44,7 м/с >50 м/с
Амплитуда М-ответа 1,2 мВ 2,8 мВ 2,7 мВ 2,9 мВ >3,5 мВ
Большеберцовый нерв Справа Слева Норма
Дистальная  
латентность М-ответа 12,1 мс 7,4 мс – 12,8 мс <3,5 мс

Скорость 15,7 м/c 28,7 м/с – 12,2 м/с >40 м/с
Амплитуда М-ответа 1,2 мВ 2,3 мВ – 0,4 мВ >3,0 мВ
Малоберцовый нерв Справа Слева Норма
Дистальная  
латентность М-ответа 13,8 мс 6,9 мс – 14,3 мс <3,5 мс

Скорость дистальная 24,3 м/c 33,6 м/с – 11,2 м/с >40 м/с
Скорость проксимальная 31,2 м/с 37,4 м/с – 18,6 м/с >40 м/с
Амплитуда М-ответа 0,1 мВ 0,9 мВ – 0,3 мВ >3,0 мВ

Рисунок  2. Эпизод синоатриальной блокады 2-й степени 2-го типа с максимальной паузой 1987 мс
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КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ§
мы постоянной двухкамерной электрокардиостимуляции 
(Essentio MRI) в режиме стимуляции DDD-60 импульсов 
в  минуту от  04.06.2020. Наследственная моторно-сен-
сорная нейропатия 1А типа (болезнь Шарко-Мари-Тута).

При  выписке из  стационара пациентке был рекомен-
дован прием соталола 80 мг по  1 таблетке 2 раза в  сут-
ки и апиксабана 5 мг по 1 таблетке 2 раза в сутки сроком 
на три месяца.

В  рамках медикаментозного лечения нервно-мышеч-
ной патологии у  данной пациентки были назначены кур-
совые введения α-липоевой кислоты 600 мг, а также нейро-
мидина 20 мг длительностью до 1–2 месяцев 3–4 раза в год.

После выполненной РЧА в  первые 3 месяца наблю-
дались эпизоды ФП. В  последующем аритмический син-
дром не  рецидивировал, что  позволило отменить при-
ем соталола. На фоне режима стимуляции DDD-60 доля 
предсердной стимуляции за  весь период наблюдения со-
ставляет 46 %, доля желудочковой стимуляции менее 1 %.

Контрольные осмотры на протяжении года не выяви-
ли эпизодов ФП при тестировании ЭКС, в том числе и по-
сле отмены соталола. Антикоагулянт отменен через три 
месяца после РЧА ФП.

Кроме того, на фоне проведенной комбинированной 
терапии отмечалась некоторая положительная динами-
ка в неврологическом статусе и, соответственно, замедле-
ние прогрессирования нервно-мышечной патологии.

Так, несколько увеличилась сила в перонеальной груп-
пе мыщц, что представлено в таблице 2.

Кроме того, положительная динамика на  фоне тера-
пии заключается в  повышении карпо-радиальных и  три-
цепс-рефлексов с двух сторон, коленного рефлекса справа, 

некотором улучшении походки, что проявляется в умень-
шении выраженности степпажа и плантарефлексии, в от-
сутствии в  течение года прогрессирования мышечных 
атрофий, а также  – в  большей устойчивости пациентки 
в позе Ромберга.

Также, согласно результатам проведенной контроль-
ной ЭНМГ, были отмечены положительные изменения 
в  скорости проведении импульсов по  периферическим 
нервам как верхних, так и нижних конечностей, что пред-
ставлено в таблице 3.

Заключение
В представленном клиническом случае у пациентки Б. 

наблюдалось сочетание болезни Шарко-Мари-Тута и вы-
раженных нарушений деятельности сердечно-сосудистой 
системы (ДСУ / СССУ в  варианте тахикардия-брадикар-
дия), характеризовавшихся существенными нарушения-
ми гемодинамики. В  результате комбинированного лече-
ния с использованием методов как оперативного лечения, 
так и медикаментозной терапии наблюдалось длительное 
сохранение синусового ритма и замедление прогрессиро-
вания нервно-мышечной патологии.

Подобное сочетание заболеваний никогда не  описы-
валось ранее. Таким образом, данное наблюдение мог-
ло бы внести вклад в прояснение некоторых аспектов па-
тогенеза болезни Шарко-Мари-Тута, в  особенности, ее 
сердечно-сосудистых проявлений.

Конфликт интересов не заявлен.
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