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Резюме. В статье приводится подробное описание 
клинического случая хореи-акантоцитоза, диагностиро-
ванного на базе неврологического отделения № 1 Киев-
ской областной клинической больницы.  

Хорея-акантоцитоз – редкое аутосомно-
рецессивное наследственное прогрессирующее невро-
логическое заболевание, проявляющееся гиперкинеза-
ми (хорея и дистония), психическими расстройствами и 
наличием акантоцитов (эритроцитов с шипообразными 
выпячиваниями). Иногда в клинической картине при-

сутствуют паркинсонизм, эпилептические приступы, 
нерезкие нейропатические и миопатические расстройс-
тва, а также кардиомиопатия [2, 4]. Заболевание неук-
лонно прогрессирует и в конечном итоге приводит к 
летальному исходу. Лечение ограничивается симптома-
тической терапией [2, 3, 4]. 

Ключевые слова: хорея-акантоцитоз, нейроакан-
тоцитоз.  

Введение. Хорея проявляется неконтролиру-
емыми, насильственными, беспорядочными, не-
регулярными, чрезмерными движениями, сход-
ными с нормальными мимическими движениями 
и жестами, но различными с ними по амплитуде 
и интенсивности [5, 6]. 

Дифференциальный диагноз хореи [5, 6] 
− Наследственные / дегенеративные заболева-

ния (болезнь Гентингтона, болезнь Фара 
(кальцификация базальных ганглиев), нейроа-
кантоцитоз, доброкачественная наследствен-
ная хорея, синдром Ретта, болезнь Галлервор-
дена–Шпаца, атаксия-телеангиэктазия); 

− Хореический гиперкинез при ДЦП или пери-
натальной патологии; 

− Хореический гиперкинез при метаболических 
нарушениях (болезнь Вильсона, дефицит ви-
тамина Е, гипогликемия, гипергликемия, ги-

пернатриемия, гипомагниемия, гипокальцие-
мия, гипопаратиреоидизм, гипертиреоидизм, 
митохондриальные заболевания, метахрома-
тические лейкодистрофии, некетотическая 
гиперглицинемия); 

− Иммуно-опосредованная хорея (малая хорея, 
хорея беременных и др.); 

− Сосудистая хорея (инсульты в области базаль-
ных ганглиев, церебральный васкулит);  

− Лекарственно-индуцированная хорея (нейро-
лептики, противопаркинсонические препара-
ты, противоэпилептические препараты, марга-
нец, бензодиазепины, трициклические антиде-
прессанты, контрацептивы, блокаторы каль-
циевых каналов, антигистамины, клофелин, 
общая анестезия); 

− Пароксизмальная хорея;  
− Хорея при мальформациях головного мозга 

(агенезия corpus callosum и др.). 
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Нейроакантоцитоз – группа разнообразных 
наследственных заболеваний, характеризующая-
ся прогрессирующими дегенеративными измене-
ниями в базальных ганглиях и наличием аканто-
цитов (эритроцитов с шипообразными выпячива-
ниями) [4].  

Распространенность нейроакантоцитоза сос-
тавляет от одного до пяти случаев на 1.000.000 
населения (возможно большая часть нейроакан-
тоцитоза не диагностируется). Нейроакантоцитоз 
включает в себя хорею-акантоцитоз, Х-
сцепленный McLeod синдром, пантотенат-киназа 
ассоциированную нейродегенерацию и Hunting-
ton’s disease-like 2 [4]. Акантоциты также могут 
быть найдены при синдроме Bassen-Kornzweig 
(абеталипопротеинемия) и гипобеталипопротеи-
немии, ведущий к мальабсорбции витамина Е; 
однако при этих расстройствах может наблю-
даться нарушение ходьбы, но в то же время не 
наблюдаются экстрапирамидные и нейропсихиа-
трические нарушения [3, 4].  

Хорея-акантоцитоз – аутосомно-рецессивное 
наследственное прогрессирующее неврологичес-
кое заболевание. Средний возраст дебюта болез-
ни около 30 лет, хотя в литературе описаны слу-
чаи как с ранним (вторая декада), так и поздним 
(седьмая декада) началом заболевания [2].  

Как правило, заболевание дебютирует с хо-
реи или когнитивных нарушений [7]. По мере раз-
вития заболевания, кроме хореи и когнитивных 
нарушений, клиническая картина может в себя 
включать дистонию (оромандибулярная дистония 
в тяжелых случаях может приводить к нарушени-
ям глотания), разнообразные психические расст-
ройства (депрессия, апатия, тревога, нарушения 
поведения и др.), паркинсонизм, эпилептические 
приступы, кардиомиопатию, нерезкие нейропати-
ческие и миопатические расстройства [2, 4].  

Доля акантоцитов в крови больных хореей-
акантоцитозом обычно составляет от 5% до 50% 
и не всегда коррелирует с тяжестью заболевания 
(у здоровых людей акантоциты не должны при-
сутствовать в периферической крови). В некото-
рых случаях акантоциты появляются только на 
поздних стадиях заболевания. В литературе так-
же описаны случаи “хореи-акантоцитоза без ака-
нтоцитов” [1, 2, 4].  

Специфическое генетическое обследование 
привело к увеличению диагностической точности 
нейроакантоцитоза, что имеет значение для пони-
мания процесса заболевания [3].  

На МРТ у больных хореей-акантоцитозом 
может обнаруживаться атрофия хвостатого ядра 
с расширением передних рогов боковых желудо-
чков, реже атрофия скорлупы, бледного шара, 
таламуса, черной субстанции и гиппокампа. Эле-
ктронейромиография может демонстрировать 
аксональную сенсомоторную нейропатию и мио-
патические изменения. На ЭЭГ могут быть обна-
ружены неспецифические изменения и судорож-
ная активность, в сыворотке крови повышен уро-
вень креатинкиназы [2, 4].  

 Лечение хореи-акантоцитоза в настоящее 
время ограничивается симптоматической терапи-
ей. На данный момент нет лекарственных 
средств, замедляющих прогрессирование этого 
заболевания. Тетрабеназин может использоваться 
для уменьшения хореического гиперкинеза [3, 4].  

Нейроакантоцитоз характеризуется неуклон-
но прогрессирующим течением, в конечном ито-
ге приводящим к летальному исходу. Выражен-
ная инвалидизация развивается уже через неско-
лько лет после начала заболевания [2, 4].  

Описание клинического случая. Больная 
И. в возрасте 52 лет поступила в неврологическое 
отделение № 1 Киевской областной клинической 
больницы (с целью уточнения диагноза и лече-
ния) с жалобами на постоянные, непроизвольные, 
насильственные, беспорядочные движения в мы-
шцах лица, шеи, рук, туловища, ног, пошатыва-
ние при ходьбе, нарушение речи (трудности при 
подборе нужных слов), общую слабость, скован-
ность в движениях, снижение памяти, ухудшение 
вкусовой чувствительности. 

Анамнез заболевания. Непроизвольные, 
насильственные движения в различных мышцах 
тела отмечаются в течение последних шести ме-
сяцев, их выраженность постепенно прогрессиру-
ет. Снижение памяти и пошатывание при ходьбе 
в течение последних двух лет.  

Анамнез жизни. Отмечает частые рецидивы 
герпетической инфекции. Постоянно никакие 
лекарственные препараты не получает.  

Наследственный анамнез. У ближайших 
родственников хореических гиперкинезов не от-
мечалось.  

Неврологический статус: 
Высшая нервная деятельность. Нерезкое сни-

жение интеллектуально-мнестических функций (22 
балла по Монреальскому когнитивному тесту). 

Черепно-мозговые нервы. Зрачки S > D 
(диаметр левого зрачка 3 мм, правого – 2 мм). При 
высовывании языка отмечаются его постоянные, 
непроизвольные движения. Нерезкая дизартрия. 

Пирамидная и экстрапирамидная системы. 
Сухожильные и периостальные рефлексы с рук 
повышенные S > D, коленные – высокие S > D. 
Тонус мышц шеи, рук и ног нерезко повышен. 
Симметричная нерезкая брадикинезия верхних и 
нижних конечностей. 

На протяжении всей беседы и неврологичес-
кого осмотра отмечается гримасничанье, а также 
постоянные, умеренно выраженные, непроизво-
льные хореиформные движения рук, ног, шеи и 
туловища. Хореиформные движения отмечаются 
как в покое, так и при движениях (например, хо-
дьбе, выполнении координаторных и экстрапира-
мидных проб). 

Координация и равновесие. При проведении 
теста с толчком назад отмечается умеренная пос-
туральная неустойчивость. Ходьба по прямой 
линии затруднена. При выполнении пальценосо-
вой и пяточно-коленной проб отмечаются хореи-
формные движения конечностей. 
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Чувствительность. Нерезкое снижение виб-
рационной чувствительности и мышечно-
суставного чувства в верхних и нижних конечно-
стях. 

Функция тазовых органов не нарушена. 
Лабораторные и инструментальные мето-

ды обследования. 
 Клинический анализ крови: гемоглобин – 

126 г/л, эритроциты – 4,46 ×1012/л, гематокрит – 
39,2 %, лейкоциты – 6,2×109/л (эозинофилы – 
1 %, палочкоядерные нейтрофилы – 2 %, сегмен-
тоядерные нейтрофилы – 66 %, лимфоциты – 
26 %, моноциты – 5 %), тромбоциты – 320×109/л, 
СОЭ – 14 мм/ч. Пойкилоцитоз за счет аканто-
цитов (6-8 в поле зрения). Биохимия крови: 
глюкоза крови – 4,3 ммоль/л, непрямой билиру-
бин – 6,4 мкмоль/л, антистрептолизин-О – 24,7 
МЕ/мл, С-реактивный белок – 3,0 мг/л, медь – 
24,2 мкмоль/л, мочевина – 3,6 ммоль/л, креати-
нин – 86,4 мкмоль/л, RW – отрицательная. Об-
щий анализ мочи: без патологии.  

МРТ головного мозга с в/в усилением 
(томовист 15 мл). Определяются расширенные 
периваскулярные пространства, расположенные 
перивентрикулярно и субкортикально в височ-
ных и теменных долях с обеих сторон. Определя-
ются единичные, гиперинтенсивные в Т2, изоин-
тенсивные в Т1, очаги с нечеткими контурами, 
без масс-эффекта, расположенные перивентрику-
лярно в лобных и височных долях с обеих сто-
рон, не накапливающие контрастное вещество. 
Базальные ганглии, внутренняя капсула, мозоли-
стое тело, зрительный бугор, ствол мозга, крани-
овертебральный переход и мозжечок имеют неиз-
мененный МР-сигнал. Срединные структуры не 
смещены. Желудочковая система и цистерны 
головного мозга не расширены. Неравномерно 
расширены конвекситальные ликворные про-
странства в лобно-теменных областях с обеих 
сторон и борозды между извилинами в этих обла-
стях. Турецкое седло и гипофиз нормальной фор-
мы. Ретробульбарные пространства без особен-
ностей. Заключение: Очаговые изменения голов-
ного мозга дисциркуляторного характера.  

ЭЭГ. Общемозговые изменения биотоков 
мозга, представленные дезорганизованной реду-
цированной активностью с явлениями раздраже-
ния справа в задне-лобно-центральных и височ-
ных областях. При проведении гипервентиляции 
выраженной динамики ЭЭГ кривой нет. Парокси-
змальная активность и ирритативные изменения 
не зарегистрированы. Судорожная готовность 
мозга не зарегистрирована. 

ЭНМГ. Регистрируется снижение мышечно-
го ответа при стимуляции малоберцовых нервов 
преимущественно в проксимальных отделах и 
большеберцовых нервов в проксимальных отде-
лах. Рефлекторная возбудимость спинальных 
альфа1-мотонейронов поясничного утолщения: 

справа – 26 % (норма), слева – 58 % (повышена). 
Величина мышечного ответа сгибателей обоих 
стоп в пределах нормы, разгибателей правой сто-
пы сохранена до 75 %, левой – до 85 %. Проводи-
мость по аксонам и терминалям аксонов исследу-
емых нервов в пределах нормы.  

ЭКГ. Ритм синусовый, регулярный, ЧСС 80 
ударов/мин. Признаки метаболических наруше-
ний в заднебоковых отделах левого желудочка.  

ЭхоКГ. Умеренная гипертрофия задней стен-
ки левого желудочка. 

УЗИ ОБП. Хронический холецистит, хрони-
ческий панкреатит. 

Консультации специалистов. 
Гематолог. По результатам гемограммы 

определяются патологические формы эритроци-
тов, с наибольшей долей вероятности связанные 
с наличием основного заболевания. 

Ревматолог. На момент осмотра данных за 
ревматическую патологию не выявлено.  

Выводы 
1. Хорея-акантоцитоз – редкое аутосомно-

рецессивное наследственное прогрессирующее 
неврологическое заболевание, проявляющееся 
гиперкинезами (хорея и дистония), психическими 
расстройствами и наличием акантоцитов 
(эритроцитов с шипообразными выпячиваниями). 
Иногда в клинической картине присутствуют 
паркинсонизм, эпилептические приступы, нерез-
кие нейропатические и миопатические расстройс-
тва, а также кардиомиопатия [2, 4].  

2. Заболевание неуклонно прогрессирует и в 
конечном итоге приводит к летальному исходу. 

3. Лечение ограничивается симптоматичес-
кой терапией [2, 3, 4].  
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Резюме. У статті наводиться детальний опис клінічного випадку хореї-акантоцитозу, діагностованого на базі 
неврологічного відділення № 1 Київської обласної клінічної лікарні.  

Хорея-акантоцитоз – рідкісне автосомно-рецесивне спадкове прогресуюче неврологічне захворювання, що 
виявляється гіперкінезами (хорея і дистонія), психічними розладами та наявністю акантоцитів (еритроцитів з шипо-
подібними випинаннями). Іноді в клінічній картині наявні паркінсонізм, епілептичні напади, нерізкі нейропатичні 
та міопатичні розлади, а також кардіоміопатія [2, 4]. Захворювання неухильно прогресує і в кінцевому підсумку 
призводить до летального наслідку. Лікування обмежується симптоматичною терапією [2, 3, 4]. 
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CHOREA-ACANTHOCYTOSIS: THE FIRST DESCRIBED CLINICAL CASE IN UKRAINE 
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Abstract. The article provides a detailed description of the clinical case of chorea-acanthocytosis diagnosed on the 
basis of Department of Neurology No. 1 of Kyiv Regional Clinical Hospital.  

Chorea-acanthocytosis is a rare autosomal recessive hereditary progressive neurological disease characterized by pro-
gressive hyperkinesis (chorea and dystonia), mental disorders and the presence of acanthocytes (erythrocytes with a few 
spicules of varying size). Sometimes parkinsonism, seizures, mild neuropathic and myopathic disorders, and cardiomyopa-
thy can be seen [2, 4]. The disease runs in chronic progressive course and is eventually fatal. Treatment is limited to symp-
tomatic therapies [2, 3, 4]. 
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