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его в сыворотке и различных тканях. Именно накопление 
холестанола – основное патогенетическое звено цСК.

Зарегистрировано около 80 мутаций CYP27A1, миссенс- и 
нонсенс-мутации составляют 45% и 20% соответственно, 
мутации сайта сплайсинга – 18%, небольшие делеции/
вставки – 10%. Таким образом, более 90% мутаций выявля-
ются секвенированием гена; на долю делеций/дупликаций 
экзонов или всего гена, поиск которых требует других ме-
тодов ДНК-анализа, приходится лишь около 7%. Мутации 
обнаружены во всех 9 экзонах гена и в нескольких интро-
нах, но распределены неравномерно: 50% – в экзонах 6–8, 
16% – в экзоне 2, 14% – в экзоне 4 [20, 22, 29, 37]. Гено-
фенотипические корреляции не обнаружены [23, 51]. Ген 
CYP27A1 не связан с другими моногенными болезнями, но, 
вероятно, является одним из генов предрасположенности 
к спорадическому боковому амиотрофическому склерозу 
[17]; общий признак двух болезней – поражение мотоней-
ронов (но при цСК – только центральных). Патогенети-
ческие механизмы цСК не полностью изучены [6, 7, 46]. 
Механизм накопления холестанола в мозге и сухожилиях 
недавно установлен, показана роль 27-гидроксихолесте-
рина в поддержании гомеостаза холестерина мозга, но не 
выяснено, почему это накопление сопровождается нако-
плением холестерина и образованием ксантом. Также не 
выяснена природа очагового поражения белого вещества 
мозга у части больных [6]. цСК изучают на эксперимен-
тальных моделях, но между цСК человека и эксперимен-
тальными моделями есть различия, не нашедшие полного 
объяснения. У мышей с нокаутным геном CYP27A1 нет 
ксантом мозга и сухожилий (возможно, потому, что мыши 
обладают альтернативным путем синтеза желчных кислот), 
у трансгенных мышей с гиперэкспрессией гена синтез 
желчных кислот не усилен [6, 37].

Клиническая картина характеризуется значительным раз-
нообразием и многосистемным поражением с широким 
спектром неврологических и экстраневральных симпто-
мов (табл. 1). Возраст начала варьирует, симптомы при-
соединяются постепенно, в разной последовательности. 
Нередко уже в младенчестве наблюдаются упорная диарея 
и задержка психомоторного развития, но эти неспецифич-
ные признаки обычно расценивают как симптомы цСК 
ретроспективно. Очерченная картина формируется позже, 

ц
еребросухожильный ксантоматоз (цСК), 
OMIM 213700, – редкое аутосомно-рецессив-
ное нарушение обмена холестерина и желч-
ных кислот, обусловленное мутациями гена 
CYP27A1 (CYtochome P450, subfamily 27A, 

polypeptide 1) в локусе 2q35. Болезнь характеризуется мно-
гообразными неврологическими и экстраневральными 
симптомами и прогрессирующим течением. Это одна из 
немногих наследственных болезней, имеющих специфич-
ное лечение, поэтому своевременное выявление цСК осо-
бенно важно.

Со времени первого описания L. van Bogaert и соавт. в 1937 г. 
[61] в мире накоплены сотни наблюдений. Средняя рас-
пространенность цСК – менее 5:100 тыс. чел. [38], но в 
разных странах и этнических группах варьирует: так, часто-
та только случаев с мутацией p.Arg362Cys в Испании соста-
вила 1:800 тыс., а у европейцев в целом около 1:50 тыс. [38, 
51]. Обнаружено локальное накопление цСК в Израиле: 
у евреев североафриканского происхождения (сефардов), 
а также в арабской религиозной общине друзов, причем 
если в инбредных семьях друзов все больные (2 большие се-
мьи и 2 несемейных случая) были гомозиготами по общей 
мутации [35], то у сефардов найдены 3 разные мутации: две 
в 4 семьях марокканского происхождения и третья – в семье 
из Алжира, т.е. накопление у сефардов нельзя объяснить 
только эффектом родоначальника [52]. В обзоре В.М. Бер-
гинера, в прошлом нашего соотечественника и сотрудни-
ка Научного центра неврологии, внесшего большой вклад 
в изучение цСК, отмечена высокая частота цСК у евреев-
ашкенази в Израиле, Европе и США [1]; других указаний 
на это мы не встретили.

Связь цСК с обменом холестерина и желчных кислот из-
вестна с 1960-х гг., тогда же появилась биохимическая диаг-
ностика, с 1990-х гг. проводится ДНК-диагностика.

Ген CYP27A1, идентифицированный в 1991 г. [10], коди-
рует стерол-27-гидроксилазу – митохондриальный фер-
мент, участвующий в катаболизме холестерина и синте-
зе желчных кислот. Дефицит стерол-27-гидроксилазы 
вследствие мутаций CYP27A1 ведет к подавлению синтеза 
желчных кислот, усиленному образованию холестанола 
(5-2-дигидро-производного холестерина) и накоплению 
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ный симптом, имеющийся, по ретроспективным данным, 
в 50–90% случаев [5, 51, 63] Описаны холестатическая 
желтуха новорожденных, желчекаменная болезнь, полипы 
желчного пузыря [20, 46]. 

Ранний атеросклероз и связанная с ним сердечно-сосудистая 
патология развиваются нечасто, но требуют особого внима-
ния: больных цСК относят к группе высокого риска атеро-
склероза и его осложнений. Тяжелый атеросклероз может 
возникнуть при нормальном содержании холестерина в сы-
воротке, анализ спектра липидов обнаруживает очень вы-
сокий уровень 27-гидроксихолестерина и низкий уровень 
липопротеидов высокой плотности [20].

Костная патология, сопровождающаяся уменьшением 
костной массы, создает риск переломов, усугубляющий-
ся падениями из-за нарушений ходьбы. Уровень кальция, 
фосфатов и метаболитов вит. D в сыворотке не изменен, но 
снижены общая костная плотность и всасывание кальция 
в кишечнике. Степень остеопороза не коррелирует с други-
ми симптомами [39]. Возможна ранняя потеря зубов. 

Один из самых частых и ярких признаков – сухожильные 
и кожные ксантомы, появляющиеся в подростковом, чаще 
в молодом возрасте. Это плотные безболезненные под-
кожные образования, чаще связанные с сухожилиями или 
связками, вначале имеющие вид небольших узелков, и 
медленно увеличивающиеся. Характерны ксантомы ахил-
ловых сухожилий, сухожилий разгибателей предплечья 
(в области локтевых суставов), кисти (тыльной поверхно-
сти), надколенника, шеи. Ксантомы могут быть крупными, 
множественными, но бывают и субклиническими, требуя 
целенаправленного выявления, а в части случаев отсутству-
ют [2, 20, 31, 63]. Ксантомы головного мозга редки. Описа-
ны ксантомы легких, костей. Патоморфологическая карти-
на ксантом при цСК неспецифична.

Наиболее значимы разнообразные неврологические симп-
томы. 

B. Pio-de-la-Fuente и соавт. [51] выделили две формы по 
ведущим признакам поражения цНС: с преобладающими 
мозжечковыми и супратенториальными симптомами и с 
преобладанием спастичности (хроническая миелопатия), 
однако формы перекрываются, в частности, спастический 
парарапез и атаксия очень часто сочетаются. Пирамидный 
и мозжечковый синдромы, появляющиеся обычно на 3-м 
десятилетии, варьируют по тяжести, но в итоге именно они, 
особенно пирамидный, обусловливают двигательную инва-
лидизацию у большинства больных. 

Частым симптомом является моторно-сенсорная поли-
нейропатия, которая носит смешанный аксонально-демие-
линизирующий характер, может быть субклинической 
(выявляется при ЭНМГ); расстройства чувствительности 
редки [20, 24, 36, 50].

Эпилепсия не относится к самым частым признакам, но 
может быть первым и ведущим симптомом поражения 
цНС [48], носить фармакорезистентный характер [30].

Паркинсонизм – относительно редкий, но неоднократ-
но описанный симптом цСК [2, 25, 41, 47, 53, 54, 57]. 
I. Rubio-Agusti и соавт. [53] наблюдали семейный случай цСК 
с паркинсонизмом и обобщили 13 литературных описаний. 
У пробанда развился кортикобазальный синдром, ранее 

чаще на 3-м десятилетии. В связи с этим истинный возраст 
начала не всегда можно определить. В группе 15 француз-
ских больных у 73% болезнь началась в детстве, у 27% – 
во взрослом возрасте, но диагноз у всех был установлен 
во взрослом возрасте: в среднем в 39 лет с разбросом 
27–65 лет [36]. В испанской выборке средний возраст на-
чала составил 19 лет, а возраст установления диагноза – 
35 лет (23–44 года): с «отсрочкой» от 2 до 34 (!) лет [51].

Комплекс основных симптомов присутствовал уже в пер-
вом наблюдении: у двоюродных сибсов из инбредной се-
мьи болезнь началась в 12–13 лет, при обследовании на 4-м 
десятилетии имелись мозжечковый и пирамидный синдро-
мы, небный миоклонус, снижение интеллекта, катаракта, 
ксантомы сухожилий и ксантелазмы [61].

Первым специфичным симптомом часто является ката-
ракта, которая может развиться уже на первом десятиле-
тии, чаще – после 20 лет, а примерно у 25% больных выяв-
ляется лишь позже 40 лет. Степень катаракты варьирует от 
выраженной до легкого помутнения хрусталика, но боль-
шинство больных до 50 лет переносят удаление катарак-
ты, хотя бы одностороннее. Частичная атрофия зритель-
ных нервов выявляется при обследовании у ряда взрослых 
больных и обычно не снижает зрение. Из 13 больных 32–54 
лет у всех была катаракта, у половины – частичная атрофия 
зрительных нервов (бледность дисков), у трети – симпто-
мы преждевременного старения сетчатки со склерозом со-
судов [18]. 

Ранняя упорная диарея, обычно без органического по-
ражения желудочно-кишечного тракта – очень характер-

таблица 1: Клинические признаки цСК.

Органы и системы Расстройства

цНС

Спастический парапарез* (90%) 
Мозжечковая атаксия* (60%) 

Эпилепсия (35–50%)
атипичный паркинсонизм

дистония и другие гиперкинезы
Небный миоклонус

Задержка психомоторного развития 
деменция 

психические расстройства
периферическая 
нервная система

полинейропатия* (60–85%)

Зрение 

ранняя катаракта*
атрофия зрительных нервов
Склероз сосудов сетчатки

Ксантелазма век

органы 
пищеварения 

Хроническая диарея* (60–90%)
Холестатическая желтуха новорожденных

Желчекаменная болезнь 
Сердечно-сосудистая 
система 

ранний атеросклероз и его осложнения 

Костно-суставная
и мышечная системы

остеопороз, остеопения, грануломатоз 
костей, патологические переломы 

Ксантомы сухожилий и мышц*( > 90%)
Кожа Ксантомы, ксантелазмы, липомы

*Наиболее частые и характерные признаки 
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лобной деменцией, спастическим парапарезом и биохими-
ческими признаками цСК мутация была найдена только  
в одном аллеле; авторы не исключают возможности друго-
го неврологического заболевания [28]. У взрослой больной 
с ксантомами сухожилий, помимо типичных биохими-
ческих признаков цСК, обнаружено резкое снижение 
стерол-27-гидроксилазы в культуре фиброблатов, а при 
анализе ДНК – гетерозиготность по двум ранее не описан-
ными нуклеотидным заменам в гене CYP27A1; предполо-
жено участие второго, неизвестного гена, определяющего 
активность стерол-27-гидроксилазы [58].

Нейровизуализация играет важную роль в диагностике
и изучении цСК. Характерные МРТ-признаки – пораже-
ние зубчатых ядер мозжечка (симметричная гиперинтен-
сивность в режиме T2) и перивентрикулярная лейкоэнце-
фалопатия; в значительной части случаев обнаруживаются 
атрофия мозжечка, реже – коры полушарий, гиперинтен-
сивность кортикоспинальных путей [3, 20, 22, 26, 36, 40, 51, 
62, 67]. Частота отдельных МРТ-признаков в разных вы-
борках варьирует. В группе 15 взрослых больных у всех 
имелись изменения МРТ: гиперинтенсивность зубчатых 
ядер в режиме Т2 (47%), перивентрикулярная лейкоэнце-
фалопатия (73%), лейкоэнцефалопатия сосудистого харак-
тера (7%), гиперинтенсивность кортикоспинальных путей 
(53%), атрофия бледных шаров, мозолистого тела, коры 
(33%) [36]. При цСК с паркинсонизмом атрофия моз-
жечка наблюдалась у всех больных, атрофия полушарий – 
у 80%, измененный сигнал с зубчатых ядер – у 80%, оча-
ги в черной субстанции – лишь у 20% [53]. Обычная МРТ 
чаще не выявляет поражение подкорковых ганглиев при 
цСК с паркинсонизмом, но другие методы нейровизуали-
зации дают дополнительную информацию. Позитронно-
эмиссионная томография у двух больных выявила преси-
наптическую дисфункцию стрионигральной системы [47]. 
У 44-летнего больного с асимметричным паркинсонизмом 
МР-спектроскопия обнаружила снижение дофаминер-
гических функций в скорлупе и хвостатом ядре, соответ-
ствующее сторонности акинетико-ригидного синдрома 
(в этом случае очаги в черной субстанции выявила и обыч-
ная МРТ) [54]. Специально адаптированная однофотонная 
эмиссионная томография (SPECT) позволяет оценить со-
стояние постсинаптических дофаминергических функций 
[54, 57]. С. Su и соавт. провели SPECT пяти больным цСК: 
в двух случаях с паркинсонизмом обнаружены изменения 
стриарной области, отсутствовавшие у 3 больных без пар-
кинсонизма, что указывает на вовлечение пресинаптиче-
ских дофаминовых нейронов при цСК с паркинсонизмом 
[57]. Методы нейровизуализации информативны и в дру-
гих аспектах цСК. МР-спектроспопия обнаруживает по-
вышение лактата и повышение пиков липидов в FLAIR-
гипоинтенсивных очагах и диффузное снижение пиков 
N-ацетиласпартата [20, 41, 55]. Диффузионная тензорная 
МРТ и воксельная морфометрия демонстрируют диффуз-
ное уменьшение объема серого и белого вещества [12, 26]. 
У больного с фенотипом лобно-височной деменции МРТ 
выявила диффузное поражение супратенториального бе-
лого вещества без изменений мозжечка, но SPECT проде-
монстрировала выраженную гипоперфузию мозжечка [27]. 
S. Chen и соавт. [14] использовали SPECT мышц для оцен-
ки митохондриальных функций. Динамику региональной 
перфузии мозга, по данным SPECT, можно использовать 
для оценки эффекта терапии [11, 12, 56]. M. Brienza и соавт. 
описали динамику МРТ у 56-летнего больного, лечившего-
ся в течение 25 лет: две ксантомы мозга значительно увели-
чились, атрофия коры также наросла [9].

не описанный при цСК, у брата паркинсонизм сочетался с 
атаксией и когнитивными нарушениями. Внутрисемейное 
сходство по этому редкому симптому, имевшее место так-
же в наблюдении T. Ohno и соавт. [47], указывает на роль 
генетических механизмов в развитии паркинсонизма при 
цСК. Во всех проанализированных случаях паркинсонизм 
начался до 50 лет (в среднем в 40 лет) и сочетался с дру-
гими симптомами: пирамидными (93%), мозжечковыми 
(53%), когнитивными расстройствами (93%), катарактой 
(93%), ксантомами сухожилий (87%). На фоне сочетан-
ных двигательных расстройств были выражены трудности 
ходьбы с падениями. Почти у всех лечившихся препарата-
ми Л-ДОФА был эффект, но весьма ограниченный. Авторы 
подчеркивают, что в дифференциальной диагностике пар-
кинсонизма, особенно раннего и сочетающегося с другими 
симптомами, надо учитывать цСК [53]. 

Другие экстрапирамидные расстройства – дистония, оро-
мандибулярная дискинезия – еще более редки. J. Lagarde 
и соавт. наблюдали 6 больных с ранее не описанным при 
цСК экстрапирамидным расстройством: легкой дистонией 
рук и дистальными миоклониями; по нейрофизиологиче-
ским данным, миоклонус имел субкортикальный характер 
и отличался от оромандибулярного миоклонуса. Авто-
ры предполагают, что описанный ранее при цКС тремор 
в действительности представляет собой миоклонические 
гиперкинезы, связанные с поражением проводящих путей 
между зубчатыми ядрами и базальными ганглиями [32]. 
Однократно описан блефароспазм [33].

Небный миоклонус наблюдался в первой описанной семье 
[61] и закрепился в перечне симптомов цСК, но оказался 
редким. 

Несмотря на частую задержку развития в раннем возрас-
те, большинство больных до юношеского возраста имеют 
нормальное или субнормальное умственное развитие, но с 
начала 3-го десятилетия более чем в половине случаев ин-
теллект медленно снижается, не достигая, однако, тяжелой 
степени деменции. Психические расстройства относительно 
редки, неспецифичны, имеют широкий спектр (нарушения 
поведения, депрессия, возбуждение, суицидальные попыт-
ки), иногда бывают выраженными и могут затруднять кли-
ническую диагностику [8, 13, 21, 25, 27, 34, 36, 51, 58, 65]. 
M. Fraidakis обобщил данные литературы о психических 
расстройствах при цСК и проанализировал 13 случаев из 
клиники Сальпетриер: у 6 из 13 больных были те или иные 
расстройства психики: агрессивность, раздражительность, 
гиперактивность, депрессия, трое из шести в детстве слабо 
учились, у трех других была деменция; психоз наблюдался 
лишь у одного больного [21]. Действительно, описания пси-
хоза при цСК единичны. Описан необычный случай цСК с 
картиной лобно-височной деменции: у больного в подрост-
ковом возрасте появились ксантомы, в 44 года – симптомы 
лобно-височной деменции, при обследовании в 53 катарак-
ты и атаксии не было [27]. У больной с единственным пред-
шествующим симптомом – ксантомами ахилловых сухо-
жилий – в 55 лет появились нарушения поведения, с 59 лет 
– когнитивный регресс и спастический парапарез; с 65 лет 
была лежачей и умерла от аспирационной пневмонии [65].

В семейных случаях цСК наряду со сходством у сибсов [47, 
59] наблюдались внутрисемейные различия [31, 44, 63].

Описаны единичные больные – гетерозиготы по мутаци-
ям CYP27A1. У 44-летней женщины с прогрессирующей 
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обмена, особенно характеризующимися появлением ксан-
том [2, 20, 46]. Среди последних – очень редкая аутосомно-
рецессивная болезнь ситостеролемия (OMIM 210250), 
проявляющаяся ксантомами разной локализации, ранним 
атеросклерозом, поражением суставов, гематологически-
ми симптомами, повышением фитостерола в крови [19]. 
Z. Nicholls и соавт. [45], отмечая трудности дифференци-
альной диагностики цСК, видят перспективы раннего вы-
явления в современных методах ДНК-диагностики – сек-
венировании нового поколения. 

Основой лечения цСК является долгосрочная пероральная 
терапия желчными кислотами. Препарат выбора – ХДХК, 
в отличие от других желчных кислот (холевой, урсодезокси-
холевой, таурохолевой), действующая не только на экстра-
невральные, но и на неврологические симптомы цСК [1, 8, 
20, 24, 30, 36, 43, 46, 49, 51, 66]. Длительное лечение корри-
гирует обмен желчных кислот, снижает содержание холе-
станола в тканях, улучшает метаболизм мозга [11, 56] и в це-
лом замедляет прогрессирование. Однако биохимический 
эффект не всегда сопровождается клиническим. На фоне 
лечения быстро прекращается диарея. Что касается других 
симптомов, эффект является частичным и наблюдается не 
у всех больных. У двух сибсов лечение ХДХК значительно 
повлияло на выраженные расстройства поведения и в мень-
шей степени на когнитивные нарушения [8]. В случае цСК 
с фармакорезистентной эпилепсией отмечено значитель-
ное снижение частоты припадков на фоне лечения ХДХК 
[30]. Из 15 больных французской выборки у 8 наблюдалось 
улучшение в начале лечения, затем у 5 из них состояние 
стабилизировалось, у остальных болезнь прогрессирова-
ла, четверо умерли [36]. В группе 25 длительно лечивших-
ся больных испанцев у 60% продолжалось ухудшение, 20% 
умерли; выживаемость коррелировала со сроком между на-
чалом болезни и началом лечения [51]. В случае с феноти-
пом лобно-височной деменции когнитивные расстройства 
на фоне 3-летнего лечения прогрессировали, но новых не-
врологических симптомов не появилось [27]. Почти у всех 
больных цСК с паркинсонизмом расстройства нарастали, 
несмотря на лечение [53]. G. Yahalom и соавт. проанали-
зировали эффект долгосрочного действия ХДХК на не-
врологические симптомы цСК у 16 израильских больных; 
возраст установления диагноза составил 22,6±10,8 лет, воз-
раст последнего обследования – 35,0±9,2 г. (16–45 лет). 
У больных, начавших лечение позже 25 лет, неврологиче-
ские симптомы и когнитивные расстройства были выра-
жены больше, чем у начавших лечиться раньше, в части 
случаев с поздно начатым лечением продолжалось прогрес-
сирование [66]. Таким образом, чем раньше начата терапия, 
тем больше шансов предупредить неврологические рас-
стройства и прогрессирование, тогда как лечение, начатое 
на фоне уже развившихся неврологических расстройств, 
дает ограниченный эффект. Для оценки биохимического 
эффекта терапии повторно определяют холестанол сыво-
ротки. В оценке клинической динамики используют мето-
ды нейровизуализации, исследование костной плотности 
[39], нейрофизиологические методы [50]. В группе 35 боль-
ных цСК с полинейропатией отмечено увеличение ско-
рости проведения по нервам и усиление синтеза миелина 
в волокнах с частично сохранными аксонами на фоне ле-
чения; помимо возраста начала эффект зависел от степени 
необратимых структурных изменений [50]. Для усиления 
эффекта ХДХК рекомендуют комбинировать ее с ингиби-
торами гидроксиметилглутарил-кофермент А-редуктазы 
(статинами), но самостоятельный эффект статинов не до-
казан. В качестве вспомогательных средств назначают вита-

Другие инструментальные неврологические методы, при-
меняемые при цСК, – электронейромиография, транс-
краниальная магнитная стимуляция (для выявления пора-
жения пирамидных путей и оценки динамики пирамидных 
функций на фоне лечения), исследование вызванных по-
тенциалов – зрительных, соматосенсорных, стволовых 
[15, 24, 43, 50]. В диагностике экстраневральных симпто-
мов и оценке их динамики используют рентгенографию 
(костей, легких), УЗИ и МРТ сухожилий и другие методы.

Несмотря на распространение ДНК-диагностики цСК, 
первой остается биохимическая диагностика. Основной 
биохимический признак – повышенный уровень холеста-
нола в плазме и сыворотке: показатель, в норме составляю-
щий 330±30 мкг/дл, при цСК увеличен в 5–10 раз и боль-
ше: до 100-кратного повышения [20, 36, 46]. Определение 
холестанола высокоинформативно: он повышен практиче-
ски в 100% случаев. Однако этот тест, обычно проводимый 
методом газовой хроматографии – масс-спектрометрии, 
выполняется лишь в относительно немногих специали-
зированных лабораториях. Предлагаются модификации, 
упрощающие исследование и делающие его доступным для 
широкого круга лабораторий [16]. Уровень холестерина не 
изменен или снижен, снижено содержание хенодезоксихо-
левой кислоты (ХДХК). Резко повышено содержание желч-
ных спиртов в моче и плазме: в моче их уровень достигает 
14000±3500 нмоль/л (в норме отсутствуют), в плазме пре-
вышает норму 8,48±3,67 нмоль/л в 500–1000 раз [20, 46]. 
В цСЖ повышено содержание холестанола и аполипо-
протеина В, но в практической диагностике исследование 
цСЖ не используется. Выявленное повышение лактата в 
сыворотке и в мозге (по данным МР-спектрокоспии) не 
имеет диагностического значения. Определение холеста-
нола используют для оценки биохимического эффекта 
терапии, но его уровень не коррелирует с тяжестью бо-
лезни в целом и с выраженностью отдельных симптомов 
[20, 36, 43, 46]. В современных исследованиях используются 
оба метода верификации: биохимический и молекулярно-
генетический.

A. Mignarri и соавт. разработали несложный количествен-
ный показатель «подозрения на цСК», способствующий 
раннему выявлению болезни. На основе данных литера-
туры и собственных наблюдений рассчитаны взвешенные 
значения отдельных признаков, разделенных на высоко-
значимые (100 баллов), значимые (50 баллов) и умеренно 
значимые (25 баллов). Как значимые расценены ранние 
симптомы системного поражения – катаракта, диарея, 
холестатическая желтуха, а также психоневрологические: 
снижение интеллекта, расстройства психики, спастический 
парапарез, атаксия, поражение зубчатых ядер при МРТ; как 
высокозначимые – ксантомы сухожилий и болезнь сибсов. 
При сумме 100 баллов и более рекомендуется исследование 
холестанола. Повышенный холестанол или суммарный по-
казатель 200 и более баллов, включающий один высоко-
значимый или 4 значимых признака, – показание к ДНК-
диагностике. Преимущества индекса продемонстрированы 
на собственной выборке: при его использовании средний 
возраст установления диагноза 35,5±11,6 лет снизился бы 
до 10,6±9,8 лет! [42].

Диффференциальную диагностику проводят с различными 
наследственными и ненаследственными прогрессирующи-
ми болезнями цНС – рассеянным склерозом, наследствен-
ными спастическими параплегиями, наследственными 
атаксиями и др. [4, 64], а также с нарушениями липидного 
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ахилловых сухожилий нецелесообразна при двигательных 
расстройствах – это может усилить неустойчивость [44]. 

Медико-генетическое консультирование проводится, как 
при всех аутосомно-рецессивных болезнях: риск для по-
томства больных низкий, для сибсов – 25%; лабораторное 
обследование клинически здоровых младших сибсов боль-
ных позволяет выявить болезнь на ранней стадии и своев-
ременно начать лечение.

мин Е, коэнзим Q10; отмечен эффект включения в терапию 
больших доз пирацетама – уменьшение атаксии [60]. В от-
дельных случаях применяли аферез липопротеинов низкой 
плотности [20]. По показаниям назначают антидепрессан-
ты, антиконвульсанты, антипаркинсонические средства. 
Препараты Л-ДОФА при связанном с цСК паркинсонизме 
обычно малоэффективны, но описан неожиданный долго-
срочный эффект антигистаминного препарата дифенилпи-
ралин- гидрохлорида у 3 больных [47]. Резекция ксантом 
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Cerebrotendinous xanthomatosis is a rare autosomal recessive 
disorder of cholesterol and bile acid metabolism associated with 
the sterol 27-hydroxylase gene CYP27A1. The disease is charac-
terized by a varying age of the onset, progressive course, and wide 
range of the neurological and extraneural symptoms. MRI of the 

brain plays an important diagnostic role. Measurement of the 
serum cholestanol level and DNA analysis are verification meth-
ods. Timely started chenodeoxycholic acid replacement therapy 
enables slowing down the disease progression and, in some cases, 
preventing neurological disability.
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