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Резюме. В статье представлено современное состо-
яние проблемы наследственной болезни обмена — 
адренолейкодистрофии. Описан редкий клиниче-
ский случай адренолейкодистрофии в сочетании с 
адреномиелоневропатией и представлены резуль-
таты лабораторного, инструментального обсле-
дования пациента, данные катамнестического 
наблюдения на фоне проводимого патогенетиче-
ского лечения больного пероральным приемом мас-
ла Лоренцо. 
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Введение. Х-сцепленная адренолейко-
дистрофия (Х-АЛД) — наследственная болезнь 
обмена, характеризующаяся демиелинизирую-
щим поражением нервной системы в сочетании 
с хронической надпочечниковой недостаточно-
стью. Х-АЛД принадлежит к одной из групп бо-
лезней клеточных органелл — пероксисомным 
болезням и связана с накоплением в тканях и 
жидкостях организма насыщенных жирных 
кислот с очень длинной углеродной цепью 
(ЖКОДЦ). Заболевание развивается преиму-
щественно у мальчиков вследствие генети-
ческого дефекта на Х-хромосоме, носителями 
гена являются женщины. В 1976 году впервые 
было установлено накопление ЖКОДЦ в ли-
пидах головного мозга и коре надпочечников 
у больных с Х-АЛД. В 1980 году повышенная 
концентрация ЖКОДЦ была отмечена в фи-
бробластах кожи, а в 1981 году — в плазме 
крови, что обеспечило надежную биохимиче-
скую диагностику Х-АЛД. 

Традиционное мнение о редкости этого за-
болевания оказалось неверным. К концу 1996 
года в мире выявлено более 3000 пациентов 
с Х-АЛД. В США и Нидерландах имеются ин-
ституты по изучению этого заболевания. В 
Украине в 2003 году С.К. Евтушенко [1] впер-
вые был описан семейный случай Х-сцеплен-
ной адренолейкодистрофии у двух детей и 
родного дяди по линии матери. Течение бо-
лезни у этих детей носило прогрессирующий 
характер и закончилось летальным исходом. 
Однако тогда впервые в Украине для лечения 
было использовано масло Лоренцо, передан-
ное профессором Хьюго Мозером из США че-
рез христианскую миссию [6].

Х-АЛД подразделяют на 7 фенотипов: цере-
бральные формы (детская (ДЦ), юношеская и 

взрослая), адреномиелоневропатия, изолиро-
ванная надпочечниковая недостаточность, 
бессимптомная форма при наличии биохими-
ческого дефекта, атипичная форма, симпто-
матическая Х-АЛД у гетерозигот [3, 5].

Возраст дебюта детской церебральной 
формы заболевания приходится на 7,2 ± 1,7 
года. В 86 % случаев неврологические и пси-
хические расстройства часто предшествуют 
клиническим и лабораторным признакам 
надпочечниковой недостаточности. Наибо-
лее часто основными симптомами в этом 
возрасте являются: гиперактивное или, на-
оборот, аутистическое поведение, эпизоды 
агрессивности, проблемы обучения, сниже-
ние памяти, дефицит внимания, прогрессиру-
ющая деменция и нарушение походки. Менее 
частыми симптомами являются нарушения 
зрения и слуха; признаки надпочечниковой 
недостаточности. По мере прогрессирования 
заболевания развивается спастический тетра-
парез, слепота, глухота, судороги, не отвечаю-
щие на антиэпилептическую терапию [2, 4].

Ювенильная форма манифестирует в воз-
расте 10–21 года и по клиническим прояв-
лениям сходна с ДЦ — прогрессирующая де-
менция, спастический тетрапарез, снижение 
остроты зрения и слуха, судороги.

Взрослая церебральная встречается до-
статочно редко и составляет 3 % от всех форм 
Х-АЛД. Возраст манифестации основных кли-
нических симптомов имеет достаточно широ-
кий диапазон и колеблется от начала 3-го до 
5-го десятилетия. Часто первыми признака-
ми заболевания являются прогрессирующая 
деменция и шизофреноподобный синдром.

Адреномиелоневропатия является наи-
более частой формой Х-АЛД у взрослых. Воз-
раст начала болезни колеблется в широком 
диапазоне от 12 до 50 лет. Гиперпигментация 
кожных покровов иногда манифестирует в 
раннем детстве, намного лет опережая появ-
ление надпочечниковой недостаточности и 
неврологических расстройств. В 40 % случа-
ев надпочечниковая недостаточность пред-
шествует неврологической симптоматике 
или совпадает с ней. При неврологическом 
исследовании на начальных этапах выявля-
ют нижний парапарез, снижение вибрацион-
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ной чувствительности. По мере прогрессиро-
вания заболевания развивается спастический 
тетрапарез, нарушение всех видов чувстви-
тельности и функции тазовых органов. У боль-
шинства пациентов с течением времени при-
соединяются психические нарушения в виде 
эмоциональных и депрессивных расстройств. 
Продолжительность жизни очень широко ва-
рьирует и иногда вообще не изменена [2].

Изолированная надпочечниковая недо-
статочность встречается с частотой 10 %. 
При неврологическом исследовании часто об-
наруживают гиперрефлексию, нарушение ви-
брационной чувствительности в нижних ко-
нечностях и интеллектуальные нарушения.

Вопросы о терапии Х-АЛД стоят особенно 
остро, так как диагноз многим больным может 
быть поставлен за многие годы до начала забо-
левания. Первоначально для лечения больных с 
Х-АЛД использовали глицеротриолеатное мас-
ло, при применении которого отмечалось сни-
жение уровня ЖКОДЦ на 30–40 %. Следующим 
этапом было назначение эруковой кислоты (С22-1) 
в сочетании с олеиновой в смеси 1 : 4. Эта смесь 
известна под названием масла Лоренцо.

Материалы и методы исследования. Па-
циент, 20 лет, проживающий в Черкасской об-
ласти, поступил в клинику неврологии с жа-
лобами на снижение памяти, изменения речи, 
слабость в конечностях, шаткость при ходьбе.

С раннего возраста отмечалась диффузная 
гиперпигментация. Развитие по возрасту. В 
детском возрасте частые ацетонемические 
состояния, головные боли, шаткость поход-
ки. С 14 лет наблюдается у эндокринолога по 
поводу хронической надпочечниковой недо-
статочности, с 15 лет принимает кортинеф 
и преднизолон. С 16 лет постепенно наросли 
вышеизложенные жалобы.

При обследовании: со стороны внутренних 
органов патологических изменений не выяв-
лено. Обращает на себя внимание диффузная 
пигментация кожи по типу интенсивного за-
гара, особенно локтей, колен, ягодиц, усилен 
ладонный рисунок, крыловидные лопатки.

Общий анализ крови, мочи, биохимические 
показатели сыворотки крови в норме. Кортизол 
сыворотки крови в динамике — 20,6–160–195 
нмоль/л (норма — 190–750), 17-ОКС суточной 
мочи — 5,8 мкмоль/сутки (норма — 3,6–20,7). 
УЗИ надпочечников изменений не выявило. 
Острота зрения VOD — 0,5; VOS — 0,5; глазное 
дно без видимой патологии.

ЭНМГ при поступлении: скорость прове-
дения возбуждения по двигательным волок-
нам правого локтевого нерва — 45 м/с, левого 
срединного нерва — 37 м/с, правого больше-
берцового нерва — 12 м/с, левого большебер-
цового нерва — 16 м/с, правого малоберцового 

нерва — 24 м/с, левого малоберцового нерва — 
16 м/с, по чувствительным волокнам левого 
срединного нерва — 48 м/с, левого малобер-
цового нерва — 6 м/с.

КВП — заключение: удлинение комплекса 
Р200-N200 — нарушение кратковременной 
памяти, механизмов ориентации и внимания 
и процесса сравнения с известными образами 
при исследовании пространственного и ма-
тематического паттерна.

МРТ головного мозга: в белом веществе 
теменно-затылочной области с двух сторон, 
в мозолистом теле, а также в глубинных от-
делах белого вещества височных долей визу-
ализируются зоны с нечеткими, неровными 
контурами повышенного МР-сигнала, уча-
сток аналогичного МР-сигнала визуализиру-
ется в колене мозолистого тела, ножек мозга 
и основания варолиева моста.

Результаты. На основании жалоб, резуль-
татов длительных обследований, клиниче-
ского мониторинга, консультаций окулиста, 
гепатолога установлен диагноз: адренолейко-
миелодистрофия с полиневропатией, умерен-
ным тетрапарезом, атаксией, дислексией, ког-
нитивными нарушениями.

Была проведена дезинтоксикационная 
(реосорбилакт) и метаболическая (ней-
ротропин, тиотриазолин, гептрал) терапия. 
В течение последующих 6 месяцев пациент 
принимал масло Лоренцо в сочетании с низ-
кожировой диетой. На фоне лечения отме-
чается стабилизация процесса и улучшение 
состояния в виде уменьшения выраженности 
атактического синдрома, улучшения памя-
ти и внимания. В настоящее время пациент 
продолжает прием масла Лоренцо, таблеток 
глицерина, обладающего кортикотропной и 
надпочечниковой активностью, и кортинефа. 
Катамнез через 1 год: когнитивные функции 
и походка несколько улучшились, атаксии 
практически нет. Терапию продолжает.

Заключение. Таким образом, наш опыт на-
блюдения за подобными больными показал, 
что ранняя постановка диагноза и патогене-
тическая терапия (масло Лоренцо и корти-
котропная терапия) существенно замедляют 
развитие инвалидизирующих симптомов.

S.K. Yevtushenko, Y.M. Perepechayenko, E.M. Fomycheva
ADRENOMYELONEUROPATHY AS AN ORPHAN DISEASE
Summary. The article describes the current state of the problem 

of hereditary metabolic diseases — adrenoleukodystrophy. 
A rare clinical case of adrenoleukodystrophy 
in conjunction with adrenomyeloneuropathy is 
described and the results of laboratory, instrumental 
examination of the patient, follow-up data on the 
carried pathogenetic treatment of the patient by oral 
Lorenzo oil are presented.
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