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Болезнь Шарко-Мари-Тута (ШМТ) представляет собой редкое наследственное заболевание перифериче-

ской нервной системы, характеризующееся дегенерацией миелиновой оболочки и осевых цилиндров нерв-

ных волокон. В настоящее время, несмотря на значительный прогресс в медицине, болезнь Шарко-Мари-

Тута продолжает оставаться сложной проблемой с точки зрения точной диагностики и эффективного лече-

ния. В обзоре приведены основные сведения по диагностике, клинике заболевания и методам лечения. 

Ключевые слова: наследственная невропатия Шарко-Мари-Тута, нейропатии, генетические заболе-

вания 
 

Болезнь Шарко-Мари-Тута (ШМТ) пред-

ставляет собой наиболее частую форму 

наследственных невропатий, отличающуюся 

генетическим разнообразием, выраженным 

клиническим полиморфизмом и неуклонным 

прогрессирующим характером. Название это-

го заболевания происходит от имён трёх вра-

чей, первыми описавших его в 1886 году: 

французов Жана-Мартена Шарко и Пьера 

Мари и британца Ховарда Тута. 

Существует несколько форм этой болез-

ни, обозначаемых как ШМТ 1, ШМТ 2, ШМТ 

3, ШМТН 4, ШМТ 5, ШМТ 6, ШМТ – ДП, 

ШМТ – РП и ШМТХ [1]. Каждая из этих 

форм имеет свои уникальные характеристи-

ки, что делает болезнь многоаспектной и раз-

нообразной в клинической практике. Глубо-

кое исследование каждой формы способству-

ет разработке более эффективных методов 

лечения и повышению качества жизни паци-

ентов [2, 3]. 

Болезнь Шарко-Мари-Тута – неврологи-

ческое заболевание, характеризующееся вы-

сокой распространенностью в различных 

популяциях и среди представителей разных 

этнических групп. Она поражает индивидов 

независимо от пола и возраста, но чаще 

встречается у лиц в возрасте 20-30 лет.  

В рамках научных исследований, прове-

дённых в области невропатий, данное забо-

левание вместе с другими формами наслед-

ственных моторно-сенсорных невропатий 

(НМСН) привлекает внимание как одно из 

наиболее широко распространённых наслед-
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ственных нарушений нервной системы че-

ловека. 

Согласно статистике, распространён-

ность болезни ШМТ в отдельных группах 

населения может составлять 1 случай на 3000 

человек, что свидетельствует о важности 

проблемы в масштабах мировой популяции. 

В контексте Российской Федерации, средняя 

распространённость ШМТ колеблется от 7,14 

до 13,3 случая на 100000 населения, что под-

черкивает необходимость более глубокого 

изучения особенностей проявления этой 

неврологической патологии в рамках кон-

кретного этнического и генетического кон-

текста. Подобные исследования имеют важ-

ное значение для разработки персонализиро-

ванных подходов к диагностике, лечению и 

профилактике болезни ШМТ [1]. 

На сегодняшний день исследователи 

предпринимают усилия по более глубокому 

пониманию этиологии и патогенеза болезни 

Шарко-Мари-Тута. В ходе генетических ис-

следований установлено, что у 70–80% этих 

пациентов выявляется дублирование опреде-

лённого участка 17 хромосомы. Этот генети-

ческий аспект представляет значимую точку 

в исследованиях, связанных с происхождени-

ем и развитием данного заболевания [4]. 

Основой клинических проявлений болезни 

ШМТ служит дегенерация миелиновой обо-

лочки или осевых цилиндров двигательных и 

чувствительных нервных волокон. Научное 

изучение наследственных мотосенсорных 

полиневропатий выявило два основных типа: 

демиелинизирующий (1) и аксональный (2), 

отличающихся в электрофизиологических 

характеристиках [1].  

Демиелинизирующий тип характеризу-

ется уменьшением скорости проведения им-

пульса (СПИ) по периферическим нервам, в 

то время как у аксонального типа СПИ оста-

ётся в пределах нормы или умеренно снижа-

ется. Критерием принято использовать СПИ 

по срединному нерву в 38 м/с. 

Характерной особенностью ШМТ явля-

ется генетическая гетерогенность. Наследо-

вание может происходить с аутосомно-

доминантным, аутосомно-рецессивным или 

рецессивно-Х-сцепленным типом. Различные 

мутации генов, ответственных за перифери-

ческие белки миелина и аксоны, приводят к 

дегенерации миелиновой оболочки аксонов 

двигательных и чувствительных волокон пе-

риферических нервов, а также спинномозго-

вых корешков. Эти генетические изменения 

играют ключевую роль в формировании па-

тологии ШМТ [5, 6]. 

Следствием нарушения функции пери-

ферических нервов являются мышечные 

атрофии, затрагивающие определённые груп-

пы миофибрилл. Прогрессирование данного 

заболевания связано с смещением ядер сар-

колеммы, гиалинизацией поражённых мио-

фибрилл и интерстициальным разрастанием 

соединительной ткани. По ходу заболевания 

мышечные волокна подвергаются разруше-

нию под воздействием нарастающей гиали-

новой дегенерации [7]. 

Наследственная моторно-сенсорная по-

линевропатия (НМСН) I типа с аутосомно-

доминантным наследованием представляет 

собой наиболее распространённую форму. 

Заболевание обычно возникает в возрасте от 

9 до 17 лет, с первичными симптомами, та-

кими как слабость и подворачивание стоп, а 

также трудности при выполнении быстрых 

движений. В начальном этапе патологиче-

ский процесс охватывает дистальные мышцы 

нижних конечностей, а затем распространя-

ется на дистальные отделы рук. Атрофиче-

ские изменения в мышцах приводят к харак-

терным деформациям, таким как опрокинутая 

форма голени, увеличение свода стопы с мо-

лоточкообразной деформацией пальцев обеих 

стоп. Изменение типа ходьбы – степпаж, ста-

новится характерным признаком. Сопровож-

дающие заболевание чувствительные рас-

стройства и периферические вегетативные 

расстройства, такие как гипергидроз, цианоз 

кистей и стоп, усиливают клиническую кар-

тину. Электронейромиография (ЭНМГ) вы-

являет значительное снижение скорости про-

ведения импульса (СПИ) по двигательным 

нервам нижних конечностей (от 10 до 30 м/с). 

Тем не менее, этот тип заболевания обычно 

протекает без глубокой инвалидизации и 

медленно прогрессирует со временем [8]. 

Наследственная моторно-сенсорная по-

линевропатия (НМСН) I типа с Х-

сцепленным доминантным типом наследова-

ния обычно проявляется в возрасте от 19 до 

60 лет. Интересно отметить, что в редких 

случаях болезнь может протекать бессимп-

томно, и её выявление требует тщательного 
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неврологического осмотра. Клинические 

симптомы этой формы аналогичны проявле-

ниям НМСН I типа с аутосомно  - доминант-

ным наследованием. Изменения в мышцах 

кистей, однако, становятся заметными только 

спустя 5–12 лет после начала заболевания и 

могут достигать значительных атрофий и де-

формаций, наподобие "когтистой лапы". 

Электронейромиография (ЭНМГ) подтвер-

ждает выраженное снижение скорости прове-

дения импульса (СПИ) по двигательным не-

рвам нижних конечностей (от 16 до 28 м/с). 

Характерна быстрая прогрессия с последую-

щей инвалидизацией пациента, которая делает 

эту форму особенно тяжёлой с быстро разви-

вающимся неврологическим расстройством. 

Наследственная моторно-сенсорная по-

линевропатия (НМСН) II типа с аутосомно-

доминантным наследованием проявляется в 

возрасте 19–23 года. Неврологические симп-

томы включают парезы нижних конечностей, 

фридрейховскую деформацию стопы, ско-

лиотическую деформацию позвоночника, 

фасцикулярный тремор в кистях рук, нару-

шения чувствительности по полиневритиче-

скому типу, сенситивную атаксию и перифе-

рические вегетативные расстройства. Элек-

тронейромиография (ЭНМГ) показывает, что 

величина скорости проведения импульса 

(СПИ) находится в пределах нормы. Этот 

важный неврологический показатель может 

указывать на специфические характеристики 

данного подтипа НМСН II типа с аутосомно-

доминантным наследованием. 

Наследственная моторно-сенсорная по-

линевропатия (НМСН) II типа с аутосомно-

рецессивным типом наследования проявляет-

ся в возрасте от 4 до 7 лет. Пациенты, столк-

нувшиеся с этим видом заболевания, предъ-

являют жалобы на трудности при ходьбе, бе-

ге и общую слабость в ногах. Клинические 

проявления включают в себя атрофию и сла-

бость мышц дистальных и проксимальных 

отделов конечностей, деформации кистей и 

стоп, а также отставание в физическом разви-

тии. Это заболевание отличается стремитель-

ным прогрессированием, что создаёт серьёз-

ные проблемы в диагностике и лечении. При 

электронейромиографии (ЭНМГ) обнаружи-

ваются аксонопатии в сочетании с демиели-

низацией периферических нервов нижних 

конечностей, и величина скорости проведе-

ния импульса (СПИ) составляет от 38 до 42 

м/с. Эти результаты ЭНМГ являются важным 

компонентом в диагностике данного типа 

наследственной полиневропатии и могут слу-

жить основой для разработки эффективных 

стратегий лечения и управления болезнью. 

Диагностика различных клинических 

форм болезни Шарко-Мари-Тута представля-

ет собой сложную задачу, обусловленную 

генетической гетерогенностью этого заболе-

вания. Начальным этапом диагностики счи-

тается подробный сбор семейного анамнеза. 

Осуществление тщательного обследования 

родственников в первой и второй линии род-

ства необходимо для выявления наличия му-

тантного гена, особенно учитывая возмож-

ность бессимптомного течения болезни, из-

вестного как носительство [9, 10]. 

Для уточнения диагноза при наличии 

симптомов заболевания проводится феноти-

пирование. Однако доклиническая стадия бо-

лезни может быть выявлена только с исполь-

зованием молекулярно-генетических иссле-

дований [11, 12].  

Лечение. На текущий момент не суще-

ствует радикального метода излечения от бо-

лезни ШМТ. Тем не менее, основной целью 

медицины является замедление прогрессиро-

вания заболевания и максимизация усилий 

для улучшения качества жизни пациентов, 

столкнувшихся с этой патологией. Болезнь 

Шарко-Мари-Тута является одним из слож-

ных в лечении заболеваний, поэтому на сего-

дняшний день основными направлениями 

медицинского вмешательства являются поиск 

методов замедления прогрессирования пато-

логического процесса и обеспечение адапта-

ции (абилитации) пациентов к повседневной 

жизни [13, 14, 15]. 

Лечение болезни включает в себя ис-

пользование различных медикаментозных 

методов. Нестероидные противовоспалитель-

ные средства применяются для смягчения 

мышечной боли, селективные ингибиторы 

обратного захвата серотонина и антикон-

вульсанты используются для контроля 

нейропатической боли. Для улучшения пе-

риферического кровообращения часто при-

меняют периферические вазодилататоры [16]. 

Немедикаментозная терапия включает в 

себя комплекс мероприятий, направленных 

на замедление процесса атрофии мышц и 
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предотвращение суставных контрактур. Ис-

пользуется физиотерапия, мануальная тера-

пия, лечебный массаж, лечебная физическая 

культура и бальнеотерапия. Все эти методы 

призваны обеспечить максимальное улучше-

ние качества жизни пациентов и замедлить 

прогрессирование заболевания [17, 18]. 

Регулярные занятия лечебной физкуль-

турой (ЛФК) предоставляют возможность 

сохранить и увеличить мышечную силу, а 

также повседневную активность пациентов, 

сталкивающихся с нейропатией, характерной 

для болезни Шарко-Мари-Тута. Эти занятия 

способствуют повышению социальной адап-

тации и снижению зависимости от членов 

семьи и медицинского персонала. Эффектив-

ное применение разнообразных методов спо-

собствует достижению оптимальных резуль-

татов в реабилитации [19]. 

В качестве демонстрации представляем 

собственное клиническое наблюдение: Паци-

ентка О., 39 лет, поступила на плановую гос-

питализацию с жалобами на боли в пальцах 

ног жгучего характера, судороги в нижних 

конечностях, нарушение координации дви-

жений. Анамнез заболевания: с детства отме-

чались частые падения (со слов пациентки, 

«заплетались ноги»). В 1996 году во время 

школьной медкомиссии хирургом отмечено 

пришлёпывание стоп при ходьбе. Со слов па-

циентки, наблюдалась у невролога по месту 

жительства, предположен диагноз «болезнь 

Шарко-Мари-Тута» (медицинской докумен-

тации не предоставлено). Ранее наблюдалась 

в г. Шадринске, Курганской области. С 2019 

г наблюдается у невролога в поликлинике по 

месту жительства. Периодически проходит 

курсы сосудистой, нейропротективной тера-

пии без видимой динамики. В 2021 году по-

сле перенесённой новой коронавирусной ин-

фекции отметила ухудшение состояния в ви-

де усиления судорог и нарастание слабости в 

ногах, некоторое время не могла ходить. 

В 2021 г. консультирована неврологом 

ОКБ №1 (г. Тюмень), выставлен диагноз: 

Невральная амиотрофия Шарко-Мари-Тута, 

вялый дистальный умеренный парапарез, 

умеренно выраженная сенситивная атаксия. 

Нейропатический болевой синдром. ЭНМГ 

от 11.01.2022 г: признаки выраженной мото-

сенсорной полинейропатии верхних и более 

грубой нижних конечностей смешанного, 

преимущественно аксонального характера. С 

20.02.2023 по 28.02.2023 г. находилась на 

стационарном лечении в ФГБНУ НЦН (г. 

Москва). ДНК-диагностика – анализ генов 

РМР22 (1-5 экзоны), MPZ (1-6 экзоны), GJB1 

(1-2 экзоны) на наличие делеций / дуплика-

ций (21.02.2023 г.). Электронейромиография 

(21.02.2023 г.): признаки грубого генерализо-

ванного поражения периферических нервов 

первично аксонального характера, наиболее 

выраженного в нижних конечностях (ответы 

не регистрируются), в руках обращает на се-

бя сохранность сенсорных волокон. Полу-

ченная ЭНМГ-картина соответствует пер-

вично аксональной, моторно-сенсорной по-

линейропатии, наиболее выраженной в ниж-

них конечностях. В связи с постоянной жгу-

чей болью принимает Габапентин 300 мг по 1 

капс 3 раза в день. 

Анамнез жизни: Туберкулёз, описторхоз, 

гепатиты А, В, С – отрицает.  Факт укуса 

клеща – отрицает, ЧМТ – в детстве, эпилеп-

сию, нейроинфекции – отрицает.   

Хроническая патология: Хронический 

гастродуоденит ремиссия. Аллергия на нико-

тиновую и тиоктовую кислоту. Экспертный 

анамнез – Инвалид II гр. бессрочно. 

В неврологическом статусе при поступ-

лении: в сознании, менингеальных знаков не 

выявлено. Зрачки D=S, реакция зрачков на 

свет живая. Сила мышц в конечностях в 

верхних проксимально 4б, дистально 3 балла, 

в нижних конечностях – 3 балла. Тонус 

мышц не изменён. Глубокие рефлексы D=S, 

живые, ахилловы и карпорадиальные сниже-

ны. Атрофия мышц кистей, стоп. Эквинова-

русная установка стоп. Окружность бедра 

дистальнее 15 см от большого вертела бед-

ренной кости справа – 58 см, слева – 58 см. 

Окружность голени дистальнее 10 см от 

надколенника справа – 32 см, слева – 31 см. 

Окружность стопы посередине справа и слева 

22 см. Окружность кистей 17 см. Патологи-

ческих рефлексов нет. Чувствительность не 

нарушена. В позе Ромберга неустойчива 

(атаксия). Походка затруднена-степпаж, ту-

ловище наклонено вперед, в пределах поме-

щения ходит без опоры, вне помещения – с 

односторонней опорой. 

По данным проведённых лабораторно-

инструментальных методов исследования в 

общем и биохимическом анализе крови, 
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ионограмме, общем анализе мочи патологи-

ческих изменений не выявлено.   

Во время нахождения в стационаре паци-

ентке проводилась антиоксидантная, ноо-

тропная, метаболическая, анальгетическая 

терапия. Немедикаментозная терапия вклю-

чает в себя: транскраниальная перифериче-

ская стимуляция, ЛФК, массаж верхних и 

нижних конечностей. На фоне проведенной 

терапии наблюдалась положительная дина-

микой в виде уменьшения явления сенсорных 

нарушений и нейропатического болевого 

синдрома, расширения объёма движений. 

Заключение и выводы  

Наследственные мотосенсорные невро-

патии (НМСН) представляют собой обшир-

ную группу нарушений периферической 

нервной системы, которые обусловлены ге-

нетической детерминированностью, различ-

ными типами наследования и многообразием 

фенотипических проявлений [20, 21].  

Клиническая картина наследственных 

нейропатий включает в себя симптомы пери-

ферического тетрапареза, а также гипо- или 

атрофии мышц дистальных отделов конечно-

стей. 

Отсутствие эффективных методов лече-

ния этих наследственных патологий сопро-

вождается развитием осложнений, таких как 

мышечные контрактуры и выраженные амио-

трофии. Это, в свою очередь, приводит к су-

щественному снижению качества жизни па-

циентов и инвалидизации в ранние стадии 

заболевания. 

Представленный клинический случай 

служит подтверждением типичных симпто-

мов НМСН, подробных данных параклиниче-

ских исследований, а также результатов мо-

лекулярно-генетической экспертизы. Изуче-

ние этих аспектов играет важную роль в диа-

гностике и понимании механизмов развития 

наследственных мотосенсорных невропатий. 

Таким образом, исследования в области 

Шарко-Мари-Тута являются актуальными и 

важными для разработки новых методов диа-

гностики, лечения и поддержки пациентов, 

страдающих этим редким генетическим забо-

леванием. 
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Abstract:  
 

Charcot-Marie-Tooth disease (CMT) is a rare inherited disorder of the peripheral nervous system characterized 

by degeneration of the myelin sheath and axial cylinders of nerve fibers. Currently, despite significant progress 

in medicine, Charcot-Marie-Tooth disease continues to remain a difficult problem in terms of accurate diagnosis 

and effective treatment. The review provides basic information on the diagnosis, clinical picture of the disease 

and treatment methods. 
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