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X-ñöåïëåííàÿ àäðåíîëåéêîäèñòðîôèÿ 
(XAÄË) — ñôèíãîëèïèäîç. ×àñòîòà âñòðå÷àå-
ìîñòè 1: 20 000 æèâûõ íîâîðîæäåííûõ ìàëü-
÷èêîâ [1]. ÕÀÄË õàðàêòåðèçóåòñÿ ïðîãðåññèðó-
þùåé äåìèåëèíèçàöèåé öåíòðàëüíîé íåðâíîé 
ñèñòåìû è ñïèííîãî ìîçãà, à òàêæå ïåðèôåðè-
÷åñêîé íåäîñòàòî÷íîñòüþ íàäïî÷å÷íèêîâ [1–4]. 
Â ïàòîãåíåçå äàííîé ãðóïïû çàáîëåâàíèé ëå-
æèò èçìåíåíèå áåëêà (Adrenoleukodystrophy 
Protein, ALDP), êîòîðûé îòíîñèòñÿ ê ñóïåðñå-
ìåéñòâó òðàíñìåìáðàííûõ áåëêîâ-òðàíñïîð-
òåðîâ, õàðàêòåðèçóþùèõñÿ íàëè÷èåì ÀÒÔ-
ñâÿçûâàþùåé êàññåòû. Ìóòàöèîííîå èçìåíåíèå 
ALDP íàðóøàåò òðàíñïîðò íàñûùåííûõ äëèí-
íîöåïî÷å÷íûõ æèðíûõ êèñëîò ñ î÷åíü äëèííîé 
óãëåðîäíîé öåïüþ (ÎÄÖÆÊ) â ïåðîêñèñîìû 
[3–5]. Áèîõèìè÷åñêè XAÄË õàðàêòåðèçóåòñÿ 
ñíèæåíèåì β-îêèñëåíèÿ ÎÄÖÆÊ ñ îòëîæåíè-
ÿìè íåíàñûùåííûõ ÎÄÖÆÊ, ñ äëèííîé óãëå-
ðîäíîé öåïüþ îò Ñ24 äî Ñ32 ïðè ìàêñèìàëüíîé 
êîíöåíòðàöèè Ñ26 (ãåêñàêîçàíîåâîé êèñëîòû) â 
òêàíÿõ ìîçãà è êîðå íàäïî÷å÷íèêîâ [5–7]. Òî÷-

íûå ìåõàíèçìû ïîâðåæäåíèÿ íåðâíîé òêàíè 
ïðè XAÄË íå óñòàíîâëåíû. Ïðè öåðåáðàëü-
íîé XAÄË ïåðâè÷íîå íàðóøåíèå β-îêèñëåíèÿ 
ÎÄÖÆÊ ïðèâîäèò ê äåñòàáèëèçàöèè ñòðóêòóðû 
ìèåëèíà â öåíòðàëüíîé íåðâíîé ñèñòåìå, êîòî-
ðàÿ ñîïðîâîæäàåòñÿ ïîâðåæäåíèåì ãåìàòîýíöå-
ôàëè÷åñêîãî áàðüåðà è âûðàæåííîé âòîðè÷íîé 
âîñïàëèòåëüíîé äåìèåëèíèçàöèåé, ïîäîáíî òà-
êèì àóòîèììóííûì äåìèåëèíèçèðóþùèì ïðî-
öåññàì, êàê îñòðûé ðàññåÿííûé ýíöåôàëîìèå-
ëèò è ðàññåÿííûé ñêëåðîç [4, 6, 7].

ALDP ëîöèðóåòñÿ íà õðîìîñîìå Xq28 [6–9]. 
Â óêàçàííîì ãåíå âûÿâëåíî áîëüøîå êîëè÷åñòâî 
ìóòàöèé, êàæäàÿ èç êîòîðûõ ìîæåò âûçûâàòü 
XAÄË, ïðè ýòîì êîððåëÿöèé ìåæäó ãåíîòèïîì 
è ôåíîòèïîì çàáîëåâàíèÿ íå îáíàðóæåíî ïðè 
çíà÷èòåëüíîé ôåíîòèïè÷åñêîé âàðèàáåëüíîñòè 
è ñðîêàõ äåáþòà áîëåçíè ó ïàöèåíòîâ ìóæñêîãî 
ïîëà [10]. Æåíùèíû, êàê ïðàâèëî, ÿâëÿþòñÿ íî-
ñèòåëüíèöàìè ïàòîëîãè÷åñêîãî ãåíà è íå èìåþò 
êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé áîëåçíè.

Êëèíè÷åñêè âûäåëÿþò äåòñêóþ öåðåáðàëü-
íóþ (äåáþò â 5–9 ëåò), ïîäðîñòêîâóþ (10–21 
ãîä) è âçðîñëóþ öåðåáðàëüíóþ ôîðìû, èçîëè-
ðîâàííóþ áîëåçíü Àääèñîíà (íàäïî÷å÷íèêîâóþ 
íåäîñòàòî÷íîñòü) è àäðåíîìèåëîíåéðîïàòèþ. 
Ïîñëåäíÿÿ íà÷èíàåòñÿ îáû÷íî âî âçðîñëîì 

Õ-ñâÿçàííàÿ àäðåíîëåéêîäèñòðîôèÿ (ÕÀËÄ) îòíîñèòñÿ ê ãðóïïå ñôèíãîëèïèäîçîâ, õàðàêòåðèçóåòñÿ ïðîãðåññè-
ðóþùåé äåìèåëèíèçàöèåé öåíòðàëüíîé íåðâíîé ñèñòåìû è ñïèííîãî ìîçãà, à òàêæå ïåðèôåðè÷åñêîé íåäîñòàòî÷-
íîñòüþ íàäïî÷å÷íèêîâ. Áîëåþò òîëüêî ìàëü÷èêè. Ðàííèå ñèìïòîìû — ýòî êîãíèòèâíûå íàðóøåíèÿ è íàðóøåíèÿ 
ïîâåäåíèÿ, ñ ÷åì ñòàëêèâàþòñÿ ïðàêòè÷åñêè âñå äåòñêèå íåâðîëîãè àìáóëàòîðíîãî çâåíà. Ïðè ÌÐÒ ãîëîâíîãî 
ìîçãà îòìå÷àþò òèïè÷íîå ïîðàæåíèå êîëåíà ìîçîëèñòîãî òåëà è ñèììåòðè÷íîå äèôôóçíîå ïîðàæåíèå ãëóáîêîãî 
áåëîãî âåùåñòâà òåìåííî-çàòûëî÷íûõ îáëàñòåé ñ ðàñïðîñòðàíåíèåì äåìèåëèíèçàöèè ïî êîðòèêî-ñïèíàëüíûì 
òðàêòàì â êàóäàëüíîì íàïðàâëåíèè. Â ïîñëåäóþùåì ïðîèñõîäèò ïðîãðåññèðîâàíèå íåâðîëîãè÷åñêîé ñèìïòî-
ìàòèêè ñ ïðèñîåäèíåíèåì ìåäèêàìåíòîçíî-ðåçèñòåíòíîé ýïèëåïñèè äî ëåòàëüíîãî èñõîäà. Òàêèì îáðàçîì, ïðè 
ïîâåäåí÷åñêèõ è êîãíèòèâíûõ íàðóøåíèÿõ ó ìàëü÷èêîâ äîøêîëüíîãî è ðàííåãî øêîëüíîãî âîçðàñòà, ìåäèêà-
ìåíòîçíî-ðåçèñòåíòíîé ýïèëåïñèè, ñïåöèôè÷åñêèõ èçìåíåíèÿõ íà ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçãà, íåîáõîäèìî èñêëþ÷àòü 
Õ-ñâÿçàííóþ àäðåíîëåéêîäèñòðîôèþ.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: Õ-ñâÿçàííàÿ àäðåíîëåéêîäèñòðîôèÿ, ñèíäðîì ãèïåðàêòèâíîñòè è äåôèöèòà âíèìàíèÿ, ýïèëåïñèÿ
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âîçðàñòå (14–60 ëåò, ÷àùå ïîñëå 40 ëåò) è õà-
ðàêòåðèçóåòñÿ ìèåëîïàòèåé ñ îòñóòñòâèåì èëè 
ñëàáîé âûðàæåííîñòüþ äåìèåëèíèçàöèè â ãî-
ëîâíîì ìîçãå  [1, 6, 9].

Â ãðóïïå íàñëåäñòâåííî îáóñëîâëåííûõ ïî-
ðàæåíèé áåëîãî âåùåñòâà ãîëîâíîãî ìîçãà öå-
ðåáðàëüíàÿ ôîðìà XAÄË ÿâëÿåòñÿ îäíèì èç 
íåìíîãèõ çàáîëåâàíèé, õàðàêòåðèçóþùèõñÿ â 
àêòèâíîé ôàçå êîíòðàñòíûì óñèëåíèåì íà ÊÒ 
è ÌÐÒ, ÷òî ÿâëÿåòñÿ åå âàæíûì îòëè÷èòåëüíûì 
ïðèçíàêîì â äàííîé ãðóïïå áîëåçíåé. Â ñâÿ-
çè ñ îñîáåííîñòÿìè íåéðîðåíòãåíîëîãè÷åñêîé 
êàðòèíû öåðåáðàëüíîé XAÄË íà ïðàêòèêå íå-
ðåäêî ïðèõîäèòñÿ ïðîâîäèòü ñëîæíûé äèôôå-
ðåíöèàëüíûé äèàãíîç ñî çëîêà÷åñòâåííûìè 
âíóòðèìîçãîâûìè ãëèîìàìè, ëèìôîìîé öåí-
òðàëüíîé íåðâíîé ñèñòåìû, ýíöåôàëèòàìè è 
àóòîèììóííûìè äåìèåëèíèçèðóþùèìè ïîðà-
æåíèÿìè [8, 9]. 

Íåñìîòðÿ íà ðåäêóþ ÷àñòîòó âñòðå÷àåìîñòè 
çàáîëåâàíèÿ, íåéðîðåíòãåíîëîãè÷åñêàÿ êàðòèíà 
òèïè÷íûõ ôîðì XAÄË â ñòàäèè êëèíè÷åñêèõ 
ïðîÿâëåíèé íåîäíîêðàòíî îïèñàíà. Â 80 % íà-
áëþäåíèé ïðè ÌÐÒ îòìå÷àåòñÿ ïîðàæåíèå êî-
ëåíà ìîçîëèñòîãî òåëà è ñèììåòðè÷íîå äèô-
ôóçíîå ïîðàæåíèå ãëóáîêîãî áåëîãî âåùåñòâà 
òåìåííî-çàòûëî÷íûõ îáëàñòåé ñ ðàñïðîñòðàíå-
íèåì äåìèåëèíèçàöèè ïî êîðòèêî-ñïèíàëüíûì 
òðàêòàì â êàóäàëüíîì íàïðàâëåíèè è ïîñòåïåí-
íûì âîâëå÷åíèåì ïðèëåæàùåãî ñóáêîðòèêàëü-
íîãî áåëîãî âåùåñòâà [11, 12].

Ê ñîæàëåíèþ, â ñòàäèè ÌÐÒ-ïðîÿâëåíèé ëå-
÷åíèå XAÄË íà äàííûé ìîìåíò áåçóñïåøíî è 
áîëüíûå ïîãèáàþò â ñðîêè 1–5 ëåò.

Êëèíè÷åñêèé ñëó÷àé 
Áîëüíîé À., 10 ëåò, ïîñòóïèë äëÿ îáñëåäî-

âàíèÿ â íåéðîõèðóðãè÷åñêîå îòäåëåíèå ÄÃÁ 
№ 19 ñ ïîäîçðåíèåì íà îáúåìíîå îáðàçîâàíèå 
ëîáíûõ äîëåé è ïåðåäíèõ îòäåëîâ ìîçîëèñòî-
ãî òåëà. Èç àíàìíåçà: ïåðèíàòàëüíûé àíàìíåç 
îòÿãîùåí. Ðîñ è ðàçâèâàëñÿ ñ òåìïîâîé çàäåðæ-
êîé ìîòîðíîãî è ðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ, äî øêîëû 
ïîñåùàë ëîãîïåäè÷åñêèé äåòñêèé ñàä. Ñ 7 ëåò 
ïîøåë â ìàññîâóþ øêîëó, íî ðîäèòåëè ñòàëè 
îòìå÷àòü íàðóøåíèÿ ïîâåäåíèÿ, ïîÿâëåíèÿ íå-
óñèä÷èâîñòè, ðàññåÿííîãî âíèìàíèÿ, ðàñòîð-
ìîæåííîãî ïîâåäåíèÿ â øêîëå. Ñ äèàãíîçîì 
ðåçèäóàëüíîé ýíöåôàëîïàòèè, ñèíäðîìà ãèïå-
ðàêòèâíîñòè è äåôèöèòà âíèìàíèÿ ïåðåâåäåí 
â êîððåêöèîííûé êëàññ. Íåîäíîêðàòíî ïðîâî-
äèëèñü êóðñû ôåíèáóòà áåç ýôôåêòà. Â ñâÿçè 
ñ ïîÿâëåíèåì àãðåññèè, ïðè ñíèæåíèè êðèòèêè 
ê ñâîåìó ïîâåäåíèþ, âñòàëè íà ó÷åò â ÏÍÄ ïî 
ìåñòó æèòåëüñòâà. 

Ñ 9 ëåò ïðèñîåäèíèëèñü ãîëîâíûå áîëè ñ 
ðâîòîé, ÷àùå â óòðåííåå âðåìÿ. Â àïðåëå 2011 ã.
â 9 ëåò âûïîëíåíà ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçãà (ðè-
ñóíîê) — âûÿâëåíî îáúåìíîå îáðàçîâàíèå  
íåïðàâèëüíîé «áàáî÷êîâèäíîé» ôîðìû ñ íå-
îäíîðîäíûì ÌÐ-ñèãíàëîì, ñ âûðàæåííûì ïå-
ðèôîêàëüíûì îòåêîì, ðàñïðîñòðàíÿþùèìñÿ â 
ñèììåòðè÷íûå îòäåëû îáåèõ ëîáíûõ äîëåé, ïî 
êîðòèêî-ñïèíàëüíûì òðàêòàì â áàçàëüíûå ÿäðà 
è äî óðîâíÿ íîæåê ìîçãà, à òàêæå â ïîëþñà âè-
ñî÷íûõ äîëåé, áîëüøå ñïðàâà. Îòìå÷àåòñÿ íå-
çíà÷èòåëüíûé ìàññ-ýôôåêò ñ óìåðåííîé êîì-
ïðåññèåé ïåðåäíèõ ðîãîâ áîêîâûõ æåëóäî÷êîâ. 
Êîíñóëüòèðîâàí îíêîëîãîì, ðåêîìåíäîâàíû 
ÏÝÒ ãîëîâíîãî ìîçãà è áèîïñèÿ äàííîãî îáðà-
çîâàíèÿ. Âûïîëíåíà ÏÝÒ, êîòîðàÿ óêàçûâàåò íà 
íàëè÷èå îïóõîëè, âåðîÿòíî ãëèàëüíîãî ðÿäà. 

Â îêòÿáðå 2011 ã. âûïîëíåíà îïåðàöèÿ — 
êîñòíî-ïëàñòè÷åñêàÿ òðåïàíàöèÿ ÷åðåïà â ïðà-
âîé ëîáíîé îáëàñòè, áèîïñèÿ — îáðàçîâàíèå 
ïðàâîé ëîáíîé äîëè. Äàííûå ãèñòîëîãèè ïðî-
òèâîðå÷èâûå (â ÄÃÁ №19 — íåëüçÿ èñêëþ÷èòü 
àñòðîöèòîìó, ÍÈÈ îíêîëîãèè èì. Ïåòðîâà — 
îïóõîëåâûõ êëåòîê íå âûÿâëåíî, â ÄÃÁ №1 — 
ìîðôîëîãè÷åñêàÿ êàðòèíà äåìèåëèíèçèðóþùå-
ãî çàáîëåâàíèÿ). 

Êîìïëåêñíûé òåñò äèàãíîñòèêè ÐÑ îòðèöà-
òåëüíûé. Àíòèòåëà ê ÿäðàì íåéðîíîâ ñåðîãî 
âåùåñòâà íå îáíàðóæåíû, íî ýòî íå èñêëþ÷à-
åò äèàãíîçà ïàðàíåîïëàñòè÷åñêîãî ýíöåôàëèòà. 
Äàííûå ëþìáàëüíîé ïóíêöèè îò 24.11.11 ã. öèòîç 
2/3, áåëîê 1,2 ã/ë. Êîíñóëüòèðîâàí íåéðîèíôåê-
öèîíèñòîì ÍÈÈÄÈ: ó÷èòûâàÿ äàííûå êëèíèêî-
èíòðàñêîïè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé, ïðåäïîëàãàåòñÿ 
íàëè÷èå ó ðåáåíêà àäðåíîëåéêîäèñòðîôèè.

Ïðè äàëüíåéøåì îáñëåäîâàíèè â ÌÃÍÖ 
ÐÀÌÍ (Ìîñêâà) ïîäòâåðæäåíà öåðåáðàëüíàÿ 
ôîðìà Õ-àäðåíîëåéêîäèñòðîôèè.

Â äèíàìèêå ñ ìàðòà 2012 ã. ó ðåáåíêà ïîÿâè-
ëèñü ãåíåðàëèçîâàííûå òîíèêî-êëîíè÷åñêèå ñó-
äîðîãè. Ïî ÝÝÃ — âûðàæåííûå èçìåíåíèÿ îð-
ãàíè÷åñêîãî õàðàêòåðà ñ çàìåäëåíèåì ðèòìèêè 
ïî ëåâîìó ïîëóøàðèþ ñ ðåãèîíàëüíûì çàìåä-
ëåíèåì ëîáíûõ îòäåëîâ êîðû ñ ðåãèñòðàöèåé 
âûñîêîàìïëèòóäíûõ äåëüòà-âîëí, â âèñî÷íûõ 
îòäåëàõ ïðàâîãî ïîëóøàðèÿ ðåãèñòðèðóþòñÿ 
ôîêàëüíûå âñïûøêè (àíàëîãè ýïèëåïòèôîðì-
íûõ âîëí). Íà÷àòà ïðîòèâîñóäîðîæíàÿ òåðàïèÿ. 
Â òå÷åíèå 2 ìåñ ó÷àùåíèå ýïèëåïòè÷åñêèõ ïðè-
ñòóïîâ, íàçíà÷åí âòîðîé ïðîòèâîñóäîðîæíûé 
ïðåïàðàò. Íà ôîíå ïðîãðåññèðîâàíèÿ çàáîëå-
âàíèÿ ðåáåíîê ñòàë ìàëîêîíòàêòíûì, çàòîðìî-
æåííûì. Ïîÿâèëèñü ìîòîðíî-ñåíñîðíàÿ äèñôà-
çèÿ, äèñôàãèÿ, ñòàëà íàðàñòàòü ïèðàìèäíàÿ è 
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ÏÅÄÈÀÒÐÈß

ìîçæå÷êîâàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü, ïîÿâèëèñü ýíó-
ðåç è ýíêîïðåç, â òîì ÷èñëå äíåâíûå. Ðåãðåññ 
íàâûêîâ ñàìîîïðÿòíîñòè è êðèòèêè ïîâåäåíèÿ. 
Â äèíàìèêå îòìå÷àëè âûðàæåííûé öåðåáðà-
ñòåíè÷åñêèé ñèíäðîì ñî çíà÷èòåëüíûì óâåëè-
÷åíèåì íî÷íîãî è äíåâíîãî ñíà. Ñîõðàíÿëèñü 
ãåíåðàëèçîâàííûå òîíèêî-êëîíè÷åñêèå ñóäîðî-
ãè, ìåäèêàìåíòîçíî-ðåçèñòåíòíûå. Ïðèñîåäèíè-
ëèñü áóëüáàðíûå è ïñåâäîáóëüáàðíûå íàðóøå-
íèÿ, ÷òî ïîòðåáîâàëî íàëîæåíèÿ òðàõåîñòîìû, 
êîðìëåíèå îñóùåñòâëÿëîñü ÷åðåç çîíä. Òàêæå 
îòìå÷àëè òåíäåíöèþ ê ñòîéêîé áðàäèêàðäèè ñ 
óãíåòåíèåì ñîçíàíèÿ äî óðîâíÿ ñîïîðà. Ïðè íà-
ðàñòàþùèõ ÿâëåíèÿõ öåðåáðàëüíîé è ñåðäå÷íî-
ñîñóäèñòîé íåäîñòàòî÷íîñòè â èþíå 2013 ã., â 11 
ëåò, íàñòóïèë ëåòàëüíûé èñõîä. Â ñåìüå òàêæå 
åñòü ìëàäøèé ñûí, îáñëåäîâàí, ïàòîëîãè÷åñêèõ 
ãåíîâ íå âûÿâëåíî. 

Òàêèì îáðàçîì, îñíîâíûå äèàãíîñòè÷åñêèå 
êðèòåðèè äàííîãî çàáîëåâàíèÿ — ìóæñêîé ïîë, 
âîçðàñò 5–9 ëåò.

Ïåðâûå ñèìïòîìû — êîãíèòèâíûå íàðó-
øåíèÿ: íåâíèìàòåëüíîñòü, íåóñèä÷èâîñòü, íà-

ðóøåíèÿ îáó÷åíèÿ â äåòñêîì ñàäó è øêîëå, 
ïîâåäåí÷åñêèå íàðóøåíèÿ â âèäå àãðåññèè è 
àóòîàãðåññèè, ðåæå — ýëåìåíòû àóòèçìà. 

Ïðè îòñóòñòâèè ñòàáèëèçàöèè äàííûõ æà-
ëîá è äàëüíåéøåãî ðåãðåññà íàâûêîâ íåîáõî-
äèìî ïðîâåäåíèå ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçãà, íà êî-
òîðîì îòìå÷àåòñÿ òèïè÷íîå ïîðàæåíèå êîëåíà 
ìîçîëèñòîãî òåëà è ñèììåòðè÷íîå äèôôóçíîå 
ïîðàæåíèå ãëóáîêîãî áåëîãî âåùåñòâà òåìåí-
íî-çàòûëî÷íûõ îáëàñòåé ñ ðàñïðîñòðàíåíèåì 
äåìèåëèíèçàöèè ïî êîðòèêî-ñïèíàëüíûì òðàê-
òàì â êàóäàëüíîì íàïðàâëåíèè.

Â äàëüíåéøåì íàðàñòàåò î÷àãîâàÿ íåâðîëîãè-
÷åñêàÿ ñèìïòîìàòèêà, ïîÿâëÿþòñÿ ýïèëåïòè÷å-
ñêèå ñóäîðîãè, ðåçèñòåíòíûå ê ìåäèêàìåíòîçíîé 
òåðàïèè, íàðóøåíèÿ çðåíèÿ è ñëóõà, âîçìîæíû 
ïðèçíàêè íàäïî÷å÷íèêîâîé íåäîñòàòî÷íîñòè. 
Ïî ìåðå ïðîãðåññèðîâàíèÿ çàáîëåâàíèÿ ðàçâè-
âàåòñÿ ñïàñòè÷åñêèé òåòðàïàðåç, ñëåïîòà, ãëóõî-
òà, ëåòàëüíûé èñõîä â òå÷åíèå 1–3 ëåò. 

Ó÷èòûâàÿ, ÷òî ìàòåðè äàííûõ ïàöèåíòîâ ÿâ-
ëÿþòñÿ íîñèòåëÿìè ïàòîãåííîãî ãåíà, íåîáõîäè-
ìî îáñëåäîâàíèå âñåõ ìàëü÷èêîâ â ñåìüå.

ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçãà ïàöèåíòà À., 9 ëåò, àïðåëü 2011 ã.

Ëèòåðàòóðà

1. Hsieh S., White P. C. Presentation of primary adrenal 
insufficiency in childhood // J. ñlin. Endocr. Metab. 2011. 
Vol. 96. P. E925–E928.

2. Van Geel B. M., Assies J., Wanders R. J., Barth P. G. 
X-linked adrenoleukodystrophy: clinical presentation, diag-
nosis, and therapy // J. Neurol. Neurosurg. Psychiat. 1997. 
Vol. 63. P. 4–14. 

3. Moser H. W., Mahmood A., Raymond G. V. X-linked adre-
noleukodystrophy // Nat. Clin. Pract. Neurol. 2007. Vol. 3. 
P. 140–151.

4. Àâåðüÿíîâ Þ. Í., ×åðíÿê Ç. Â., Çåíêîâ Ë. Ð., Òîðîïè-
íà Ã. Ã. Õ-ñöåïëåííàÿ àäðåíîëåéêîäèñòðîôèÿ // Íå-
âðîë. æóðí. 1998. № 2. Ñ. 29–34.

5. Ofman R., Dijkstra I. M., Van Roermund C. W. et al. The 
role of ELOVL1 in very long-chain fatty acid homeostasis 
and X-linked adrenoleukodystrophy // EMBO Mol. Med. 
2010. № 2. P. 90–97.

6. Íèêàíîðîâà Ì. Þ., Áåëîóñîâà Å. Ä. Àäðåíîëåéêîäèñ-
òðîôèÿ ó äåòåé // Ðîñ. âåñòí. ïåðèíàòîë. 2000. № 4. 
Ñ. 33–36.



www.terramedica.spb.ru

ÂÑÅÐÎÑÑÈÉÑÊÈÉ ÌÅÆÄÈÑÖÈÏËÈÍÀÐÍÛÉ ÌÅÄÈÖÈÍÑÊÈÉ ÆÓÐÍÀË

48

N. S. Kashtanova1, K. N. Kirichenko2, N. B. Korshunov2 
1North-Western State Medical University named after I. I. Mechnikov, St. Petersburg

2Rauhfus Children's City Hospital № 19, St. Petersburg

Case of child cerebral form of X-linked adrenoleukodystrophy
X-linked adrenoleukodystrophy (XALD) refers to a group lipidosis characterized by progressive demyelination of the central ner-
vous system and spinal cord , also peripheral adrenal insufficiency. Affects only boys. Early symptoms — experience learning and 
behavioral problems that usually begin between the ages of 4 and 10. In 80 % of patients the initial demyelinating lesion is local-
ized in the splenium of the corpus callosum and progresses to involve the adjacent parieto-occipital white matter. As the disease 
progresses, more overt neurologic deficits become apparent, which include withdrawn or hyperactive behavior, apraxia, astereogno-
sia, auditory impairment, decreased visual acuity, hemiparesis or spastic tetraparesis, cerebellar ataxia and seizures. At this stage 
progression is extremely rapid to death. Thus, there are behavioral and cognitive disorders in preschool boys and young school-age, 
epilepsy, specific changes on MRI of the brain, it is necessary to exclude X-linked adrenoleukodystrophy. 
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