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SUMMARY
The described case of  ataxia-teleangiectasia (A-T) in a boy of 4 years old had a fairly typical course.

Аlong with typical manifestations as cerebellar ataxia and ocular teleangiectasia there were quite marked
changes in immune status. However, instead of the typical malignant tumor pathology there was benign tumor
- scrotal hemangioma.

КЛІНІЧНІ ТА ЛАБОРАТОРНІ ОСОБЛИВОСТІ  ВИПАДКУ АТАКСІЇ-ТЕЛЕАНГІЕКТАЗІЇ
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РЕЗЮМЕ
Описаний випадок атаксії-телеангіектазії (A-T) у хлопчика 4-х років мав досить типовий перебіг.

Поряд з такими характерними проявами як мозочкова атаксія та телеангіектазії склер мали місце досить
виражені зміни в імунному статусі. Проте, замість типової злоякісної пухлинної патології мала місце
доброякісна пухлина – гемангіома калитки.

Ключевые слова: мозжечковая атаксия и телеангиэктазия склер, клинические и лабораторные
особенности.

Атаксия-телеангиэктазия (А-Т) или синдром
Луи-Бар – это аутосомно-рецессивное мультисис-
темное заболевание, характеризующееся прогресси-
рующей нейродегенерацией, склеральными и кож-
ными телеангиэктазиями, комбинированным имму-
нодефицитом, часто рецидивирующими инфекция-
ми, высоким риском развития злокачественной опу-
холевой патологии и повышенной чувствительнос-
тью к ионизирующему излучению [1].

Общепринято считать, что частота встречаемо-
сти данной патологии составляет 1 случай на 40 000
– 88 000 живых новорожденных [2]. В тоже время,
согласно данных ряда авторов, она может встреча-
еться значительно реже с частотой  3: 1 000 000 [3].
В структуре заболевания нет расовых различий, а
исходя из типа наследования следует, что мужчины
и женщины поражаются одинаково часто.

В основе А-Т  лежит мутация гена АТМ (локус
11q 22-23) [4,5,6], кодирующего одноименный бе-
лок, участвующий в репарации поврежденной дву-
нитевой ДНК. При этом у 90% больных АТМ не
определяется, а у 10% обнаруживаются следовые
значения белка. До 1% больных А-Т имеют нормаль-
ные количества АТМ, однако, у таких пациентов
значительно снижена активность серин-тиреонин
киназы (так называемый киназа-мертвый тип) [1,7,8]
Из прочих хромосомных аномалий у 5-15% боль-
ных А-Т регистрируются транслокации 7,14 пар
хромосом, чаще всего 14q11 (локус Т-клеточного
рецептора ) и 14q32 (локус В-клеточного рецепто-
ра) [9]. Продолжительность жизни при А-Т в сред-

нем составляет около 25 лет [10], однако, есть све-
денья, что некоторые больные доживали до 50-лет-
него возраста [11]. В связи с редкостью данной па-
тологии и недостаточной осведомленностью врачей
с клинико-лабораторными признаками А-Т приво-
дим результаты собственного наблюдения.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

α

Нами обследован мальчик в возрасте 4-х лет
(больной Ч.). Срок наблюдения за больным в виде
нерегулярных врачебных осмотров составил 2 года.
Лабораторные исследования включали в себя кли-
нические анализы крови, мочи, определение ряда
биохимических показателей, а также иммунологи-
ческое обследование. Показатели экспрессии клас-
теров дифференцировки мононуклеаров CD3+,
CD4+, CD8+, CD22+ устанавливали с помощью соот-
ветствующих моноклональных антител фирмы
«Ortho» в реакции прямой иммунофлюоресценции.
Содержание иммуноглобулинов G, А, М в сыворот-
ке крови исследовали методом радиальной иммуно-
диффузии с использованием соответствующих ан-
тисывороток производства НИИ вакцин и сыворо-
ток.

Также отдельно исследовали уровни субклассов
IgG1, IgG2, IgG3, IgG4. Концентрацию общего IgЕ,  С3,
С4 компонентов комплемента в сыворотке крови ус-
танавливали методом иммуноферментного анализа.
Помимо того, у больного определяли уровни СРБ и
кортизола в сыворотке крови. Из инструментальных
исследований было проведено УЗИ тимуса.
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РЕЗУЛЬТАТЫ И  ИХ ОБСУЖДЕНИЕ
Родился первым и единственным ребенком в

семье. Анамнез по основному заболеванию не отя-
гощен. С раннего возраста отмечалось некоторое
отставание в росте и в физическом развитии, дефи-
цит массы тела. На момент последнего осмотра рост
составил 89см, вес – 12,2 кг. Относится к 1 группе
физического развития, 4 группе здоровья. Привит
по возрасту, дополнительно была проведена вакци-
нация против пневмококка, менингококка и гемо-
фильной палочки. Поствакцинальных реакций и ос-
ложнений не отмечалось. Первые симптомы забо-
левания проявились в возрасте около 1 года, в виде
некоторого отставания в развитии двигательных
функций (по данным магнитно-резонансной томог-
рафии головного мозга единичные очаги демиели-
низации появились у больного Ч. уже с 1-го месяца
жизни). Позднее стали отмечаться частые падения
и выраженная неустойчивость туловища, в связи с
чем был диагностирован атаксический синдром.

Важно отметить, что при этом психическое раз-
витие больного Ч. на протяжении всего периода на-
блюдения оставалось нормальным. Однако рас-
стройства ходьбы и координации движений посте-
пенно прогрессировали, а когда в возрасте 2-х лет
впервые возникла телеангиэктазия в склере право-
го глаза, был выставлен диагноз А-Т. С течением

времени неврологическая симптоматика нарастала,
и к клинической картине заболевания присоедини-
лись такие симптомы как замедление речи, мышеч-
ная гипотония, угнетение сухожильных рефлексов.
При этом телеангиэктазии продолжали локализо-
ваться преимущественно на склерах. Кроме всего
прочего, начиная со второго полугодия жизни, име-
ли место частые синопульмональные инфекции, со-
провождающиеся, как правило, субфебрильной тем-
пературой.  А именно, был диагностирован хрони-
ческий бронхит с частыми, практически ежемесяч-
ными, обострениями, также было зафиксировано два
эпизода пневмоний, обе в возрасте 2-х лет. Помимо
этого, у больного Ч. была выявлена гемангиома ле-
вой половины мошонки, по поводу которой он на-
блюдался у детского хирурга.

Больной Ч. поступил в Центр клинической им-
мунологии, аллергологии Донецкого национально-
го медицинского университета  им. М.Горького в
состоянии средней тяжести, с жалобами на очеред-
ной эпизод обострения хронического бронхита. Тем-
пература тела-37,30С, частота дыхания-32 в минуту,
пульс-117 в минуту. Мальчик правильного телосло-
жения, пониженного питания. Объективно кожа и
видимые слизистые чистые анемичные, хотя из
анамнеза известно о периодически возникающих
явлениях аллергического дерматита. В склере пра-
вого глаза латерально от зрачка – телеангиэктазия.

Рис. 1. Телеангиэктазия в склере правого глаза.

Рост волос и ногтей не нарушен. Периферичес-
кие лимфоузлы пальпируются по типу микрополиа-
денита.  Щитовидная железа не увеличена, однород-
ной консистенции. При аускультации, на фоне жес-
ткого дыхания над всей поверхностью лёгких мно-
жество рассеянных средне- и крупнопузырчатых
хрипов. Тоны сердца чистые, ритмичные. При по-
верхностной пальпации живот мягкий, безболезнен-
ный. Печень выступает на 1см из-под края ребер-
ной дуги. Селезёнка не пальпируется.  Стул оформ-
ленный, один раз в день. Дизурических явлений нет.

При проведении координационных проб вы-
явлена неустойчивость в позе Ромберга, наруше-
ние координации движений при выполнении

пальценосовой  пробы.
Данные общего клинического анализа крови

показали колебания содержания эритроцитов и ге-
моглобина с явлениями анемии легкой степени, а
также наличие лимфопении. При иммунологичес-
ком исследовании у больного Ч. был выявлен дефи-
цит IgА и  IgG, с нормальными показателями Ig М.
Определение субклассов иммуноглобулинов G вы-
явило снижение уровней IgG1, IgG2, и IgG4. Кро-
ме того, исследование экспрессии ряда дифферен-
цировочных антигенов мононуклеаров определи-
ло снижение процентного содержания СD20+,
СD3+  и  СD4+, при этом значение СD8+ соответ-
ствовало норме.
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Таблица 1.
Показатели иммунного статуса больного Ч.

Иммуноглобулины Уровни
экспрессии СD (%)

G A M E

(г/л) (нг/мл)
3+ 4+ 8+ 20+

3,68

G1 G2 G3 G4

2,7 0,4 0,43 0,15

0,07 0,62 2,5 60 20 20 7

Содержание С3, С4 компонентов комплемента,
в сыворотке крови также определялось в пределах
допустимых норм. В биохимическом анализе крови
было зафиксировано повышение уровней     -фетоп-
ротеина и СРБ. Уровень кортизола соответствовал
возрастной норме. По результатам ультразвукового
исследования тимуса – эхопризнаки гипоплазии ви-
лочковой железы, данных в пользу очаговых изме-
нений тимуса нет.

Больной Ч. получал заместительную терапию
внутривенным иммуноглобулином, а также этиот-
ропное и симптоматическое лечение по поводу обо-
стрения хронического бронхита. На фоне проводи-
мой терапии состояние пациента улучшилось, од-
нако проявления атаксического синдрома и телеан-
гиэктазии склер сохранялись.

Таким образом, нами выявлен больной Ч. с клас-
сической формой  атаксии-телеангиэктазии. Вопре-
ки отсутствию характерного семейного анамнеза, в
целом течение заболевания носило типичный харак-
тер. Так, дебют болезни произошел  в возрасте од-
ного года, когда был диагностирован атаксический
синдром. Склеральная телеангиэктазия, в свою оче-
редь, впервые возникла в возрасте 2-х лет. Такая
динамика развития А-Т полностью соответствует ли-
тературным данным относительно типичного нача-
ла проявлений атаксии на первом году жизни [12], и
возникновения телеангиэктазий во временном про-
межутке от 2-х до 8-ми лет [12,13]. Важно указать,
что помимо имеющихся у данного больного нару-
шений в виде частых падений и неустойчивости ту-
ловища, у таких пациентов, как правило, развивает-
ся ряд других патологических состояний. К наибо-
лее частым проявлениям нейродистрофических про-
цессов при А-Т кроме мозжечковой атаксии также
относится окуломоторная апраксия, хореоатетоз,
гипокинезия, дизартрия [1,14].

α

Другим весьма значимым проявлением описы-
ваемой патологии явилось наличие у представлен-
ного пациента иммунодефицитного состояния. Им-
мунодефицит регистрируется у 60-80% больных А-
Т, и носит, как правило, комбинированный характер
[1,15]. При этом наиболее часто (соответственно в
63-80% и 65% случаев) регистрируется снижение
IgА и IgG4 [1,15]. Вышеуказанные нарушения были
зарегистрированы и у больного Ч. Кроме того, у
данного пациента определялись низкие уровни об-
щего IgG, субклассов IgG1, IgG2. Следует сказать,
что если снижение содержания субкласса IgG2 мож-
но расценивать как достаточно характерный при-
знак, встречающийся в 48% случаев А-Т [1], то сни-
жение общего IgG и IgG1 не типично для данной па-
тологии. Так, в ряде исследований дефицит IgG вы-
являлся только у 18% больных, в то время как сни-
жение IgG1 вообще не регистрировалось [1]. Оста-
ется открытым вопрос о частоте снижения уровня
IgE. Имеются сведенья о том, что эти значения сни-
жены примерно у  23% пациентов [1]. Важно отме-
тить, что содержание IgM в сыворотке крови у рас-
сматриваемого больного находилось в пределах нор-
мы, что, согласно данных ряда публикаций, отно-
сится к типичным проявлениям А-Т [1,15].

Анализируя показатели клеточного иммуните-
та, следует отметить, что снижение уровня марке-
ров В и Т-клеток, зарегистрированных у больного
Ч., достаточно характерно при А-Т [1,15]. Так, по
данным некоторых авторов, сниженные уровни
CD20+, CD4+ и CD8+ определяются в 75%, 69% и
51% случаев соответственно [1]. При этом диагнос-
тированная у наблюдаемого пациента лимфопения
встречается у 71% больных А-Т [1]. Следует отме-
тить наличие сведений о том, что при данной пато-
логии может определяться инверсия соотношения
CD4/CD8, чего у больного Ч. не наблюдалось. Важ-
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но подчеркнуть, что ультразвуковое исследование
вилочковой железы  определило гипоплазию тиму-
са, что полностью соответствует результатам ряда
исследований, в которых на аутопсии больных А-Т
у всех исследованных определялся гипоплазирован-
ный тимус эмбрионального типа [13,16].

Необходимо указать, что по данным отдельных
авторов, характер нарушений иммунитета  при А-Т
весьма вариабелен, может не коррелировать с час-
тотой, тяжестью и спектром переносимых инфек-
ций, и, как правило, не прогрессирует со временем
[1]. В тоже время, ряд исследований подчёркивают
связь между тяжестью инфекционных осложнений
и выраженностью иммунодефицита [13]. Кроме все-
го прочего, принципиально важным является тот
факт, что оппортунистические инфекции у больных
с А-Т как правило не развиваются. Наиболее часто
в качестве этиологического фактора выступает раз-
личная бактериальная флора и вирусы. Поражения
микотического генеза, в свою очередь, не характер-
ны [13].

Обращает на себя внимание, что среди всех ин-
фекций, являющихся ведущим проявлением имму-
нодефицитных состояний при А-Т, наиболее часты-
ми являются синопульмональные [1,13,17]. На их
долю приходится 80-83% инфекционных осложне-
ний, при этом 52% составляют хронические брон-
хиты с бронхоэктазами или без них [18]. Поэтому
наличие у больного Ч. хронического бронхита и эпи-
зодов пневмонии в анамнезе является типичным  при
анализе рассматриваемой патологии. Нельзя также
не отметить, что бронхолегочные инфекции при А-
Т могут протекать достаточно тяжело,  прогресси-
ровать с развитием дыхательной недостаточности  и
летальным исходом [19].

При дальнейшем анализе течения заболевания
у данного пациента следует отметить наличие у него
доброкачественной опухоли – гемангиомы в облас-
ти мошонки. Данный факт особо интересен, по-
скольку сопутствующие доброкачественные опухо-
левые процессы не типичны при А-Т, в отличие от
злокачественных. В типичных случаях риск возник-
новения различных опухолей составляет до 38%
пациентов, при этом на долю лейкозов и лимфом
приходится 85% всех злокачественных неопласти-
ческих процессов. Примечательно, что по данным
аутопсии у таких больных неходжкинские лимфо-
мы были обнаружены у 40% исследованных, а лей-
козы и лимфогранулематоз у 20% и 10% соответ-
ственно [20,21]. Интересно отметить, что в струк-
туре опухолевой патологии также имеются некото-
рые возрастные особенности. Так,  дети более млад-
шего возраста имеют тенденцию к развитию остро-
го лимфолейкоза, в то время как у старших чаще
диагностируются агрессивные Т-клеточные лейко-
зы и В-клеточные лимфомы. Следует, однако, ска-
зать, что продолжительность жизни у детей с клас-

сическими формами неопластических процессов в
целом выше, чем у больных А-Т с нетипичной опу-
холевой патологией (рак яичника, рак молочной
железы, рак желудка, меланома, лейомиомы и сар-
комы которые диагностируются у некоторых боль-
ных А-Т) [22,23].

Диагноз А-Т у больного Ч. нашел свое подтвер-
ждение наличием повышенного содержание      -
фетопротеина в сыворотке крови. Вышеуказанные
нарушения регистрируются практически у всех
больных А-Т [1]. Среди прочих диагностически зна-
чимых критериев заболевания отмечают снижение
содержания внутриклеточного белка АТМ [1,8],  и
повышенную радиочувствительность культуры кле-
ток in vitro [24]. Хромосомный анализ применяется
для обнаружения транслокаций 7,14 пар хромосом,
а генетический анализ позволяет диагностировать
дефект гена АТМ [6,9]. К сожалению, вышеперечис-
ленные методики диагностики относительно боль-
ного Ч. не применялись, и мы не имеем возможнос-
ти оценить названные критерии.

ВЫВОДЫ
 1.  Таким образом, синдром атаксии-телеанги-

эктазии был диагностирован на основании типич-
ной клинической картины, с дебютом заболевания
в возрасте одного года в виде атаксического синд-
рома,  появлением в возрасте 2-х лет первой скле-
ральной телеангиэктазии, частыми рецидивирующи-
ми синопульмональными инфекциями, подтвержда-
ясь также данными лабораторных исследований, за-
фиксировавших: снижение уровней сывороточных
иммуноглобулинов класса А, субклассов G2, G4 при
нормальных показателях IgM; понижение экспрес-
сии дифференцировочных антигенов CD20+, CD3+

и CD4+ , а также лимфопению и значительное повы-
шение уровня    -фетопротеина в сыворотке крови.

2.  Течение заболевания у больного Ч. имело ряд
не типичных особенностей, к которым следует отне-
сти отсутствие семейного анамнеза, возникновение
гемангиомы в области мошонки, а также снижение
уровней как общего IgG так и его субкласса IgG1.

3. Сведенья по данной работе являются показа-
тельными относительно характерных клинических
и лабораторных проявлений синдрома А-Т, и пред-
ставляют интерес, как для специалистов практики
здравоохранения, так и для научно-исследовательс-
ких работников.
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