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Медицинское заключение
Направлен с диагнозом болезнь Шарко-Мари-Тута. Нижний вялый парапарез 4 балла, нарушение 

чувствительнсоти по полиневратическому типу грубое нарушение вибрационной чувствительности с 
ТҺЗ. грубая сенсетивная атаксия, нарушение ФТО неполное опорожние мочевого пузыря.

Жалобы: нарушение походки, нарушение координации, самостоятельное сжатие руки, после нервноо 
перенапяржения онемения в конечностях, невозможность идти.

Анамнез заболвания: В осенью 2019 года, при подъеме по леснице на 3 этаж пациент почуствовал 
слабость, ощенения "подкашивание" ног,при закрывании глаз нарушение координации, при стоянии на 
месте слабость в коленных суставах, обращение к неврологу.

спирометрия 16.07.19г: проба с бронхолитиком положительная.
ЭНМ Г от 02.07.21 г:признаки поражения n.tibialis sin>dex по типу аксономиелинопатий, признаки 

умеренного пражения п.п pironeus dex>sin по типу миелинопатии (моторные волокна) признаки 
дисфункции корешков спинного мозга на уровне 4-S2 с вожмнжным волечнием мотонейронов спинного и 
или нарушениями надсегментаных влияний, косвенные признаки радикулопатии.

М РТ головного мозга от 14.02.22г: данных за наличие изменений очагового характера в веществе 
мозга не М РТ поясничного отдела от 14.02.22г: дистрофический измен ней й поясночного-крестцового 
отдела позвоночника дорзальных грыж L4. 5, L5/S1 дисков.

заключение невролога от 04.02.22г: вялый, дистальный парапарез нижних конечностей, 
сенсо-моторная полинейропатия нижних конечностей, сенсетивная атаксия, нарушение функции ходьбы

заключение невролога от 15.02.22г: хроническая демиелинизирующая полинеропатия. вялый, 
дистальный парапарез нижних конечностей, сенсо-моторная полинейропатия нижних конечностей, 
сенсетивная атаксия, нарушение функции ходьбы.

узи вен и артерий нижних конечностей от 25.05.23 без патологии.
заключение Ф ГБ Н У  МГНЦ им.академика Бочкова от 13.04.23г: делеция 7 экзона гена SMN 1 не 

зарегистрована.
Выписной эпикриз Г Б У З  Н С О  ГН О КБ с 31.03.23-07.04.23г: Болезнь Фридрейха, нижний центральный 

парапарез проксимальный 4 балла, сенсетивная атксия по проводимому типу с уровня ТҺ 12.
Заключение невролога Г Б У З  Н С О  ГКБ №34 от 13.04.23г:болезнь Шарко-Мари-Тута. Нижний вялый 

парапарез 4 балла, нарушение чувствительнсоти по полиневратическому типу грубое нарушение 
вибрацонной чувствительности с ТҺЗ. грубая сенсетивная атаксия, нарушение Ф ТО неполное 
опорожние мочевого пузыря.

Rg стоп 06.04.23г: свод сохранен, патологии не выявлено
ЭНМ Г нижних конечностей от 05.04.23г: признаки денервационно-реиннервационных изменений в 

мыщцах ног. возможно нарушение функции мотонейронов передних рогов спинного мозгаю
Семейный анамнез: схожей клинической картины в семье не выявлено.
Объективно: рост 175см, вес 83 кг. при осмотре нарушение походки, атаксия, не возможность 

втсать на носочки, неусточивость при вставании на пятки, уменьшение объема мыщц бедер.

На момент обращения на территории Н С О  в рамках ОМ С молекулярно-генетические исследования 
по данной нозологии отсутствуют.

Диагноз: не дефференцированная миопатия. миопатия поястно-конечностная миопатия?

Рекомендации по дальнейшему лечению и наблюдению пациента:
-анализ для исключения точковых мутаций в гене SM N 1 с учетом результатов ЭН М Г и признаков

поражений мотонейронов передних рогов спинного мозга на базе Ф ГБ Н У  МГНЦ им. академика Бочкова Н.П
^ . U . / ,  / '/

-Наблюдение у  терапевта, невролога
-неврологу по месту жительства рассмотреть возможность подачи докумеентов для

освидетельствования на МСЭ.
-реабилитация( ЛФК, массаж, физиопроцедуры)
-повторная консультация генетика по результатам обследования с направлением из поликлиники

по месту жительства.
713452@mail.ru

информирован о возможности поиска молекулярно-генетического дефекта на базе Ф ГБ Н У
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"Медико-генетический научный центр имени академика Бочкова" г. Москва, Москворечье, 1 
(запись по тел: (495)111-03-03)./ Генет ическая клиника (М едико-генет ический центр) Н ИИ  
медицинской генет ики Томского НИМ Ц (запись по тел (3822)53-05-37).

С  учет ом клинической картины пациент информирован возможности поиска 
молекулярно-генет ического дефект а методом "Полноэкзомное секвенирование". Данное  
обследование не входит в программу государст венных гарантий на т еррит ории Новосибирской  
области и проводит ся только на коммерческой основе, являет ся поисковым, на усмот рение  
законного представит еля. По завершению проведения генет ического поиска результ ат ом может 
быть найденный и ненайденный молекулярно-генет ический дефект.

Связат ься с  О О О  "Г  еноаналитика"ДадыкоАртемом Викт оровичем +7-913-914-41-24 по вопросу  
возможности проведения в их компании исследования, компания готова рассмот рет ь данную 
возможность по поиску спонсоров и источника финансирования для поиска 
молекулярно-генет ического дефекта.

Врач - Васильева М. А. Адрес: 630004 г.Новосибирск, ул.Ленина, 55 тел.: 8 (383) 222-5


