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Л
ейкоэнцефалопатия с исчезающим белым веще-
ством (ЛЭ-ИБВ, от англ.: Vanishing White Matter, 
VWM) – аутосомно-рецессивная болезнь из 
группы лейкоэнцефалопатий (ЛЭ), выделенная 
в 1997 г. группой авторов во главе с голланд-

ской исследовательницей Марго ван дер Кнаап (M. van der 
Knaap) по клиническим и, как видно из названия, особен-
но по характерным МРТ-признакам [43].

Этиология и патогенез

В 2001–2002 гг. методом позиционного клонирования 
установлены вызывающие болезнь гены: EIF2B1, EIF2B2, 
EIF2B3, EIF2B4 и EIF2B5, кодирующие субъединицы α, β, γ, 
δ и ε фактора инициации трансляции 2B EIF2B (Eucaryotic 
Initiation Factor 2B) [26, 45]. Роль белка EIF2B особенно 
велика при клеточных стрессах, в частности, вирусных 
инфекциях. Мутации указанных генов снижают актив-
ность EIF2B на 20–70%, тем самым подавляя синтез белка. 
Особенно страдают глиальные клетки – астроциты, оли-
годендроциты; причины избирательной уязвимости глии 
при мутациях EIF2B полностью не выяснены. Вклад пяти 
генов в структуру болезни неодинаков, основная доля при-
ходится на мутации EIF2B5: 60–80% [8, 16, 36, 42, 47,49]. 
Самая частая мутация гена EIF2B5 – p.Arg113His, обна-
руживающаяся в гомо- или гетерозиготном состоянии у 
60–70% больных с этой  генетической формой; она полу-
чила распространение в европейских популяциях в связи с 
«эффектом родоначальника», берущим начало из Голлан-
дии на рубеже XVIII-XIX вв. [26, 45]. Наличие преоблада-
ющей генетической формы и частой мутации облегчает 
практическую ДНК-диагностику болезни. Доля остальных 
генов в разных выборках колеблется: EIF2B1 – 2–12%, 
EIF2B2 –15–18%, EIF2B3 – 4–7%, EIF2B4 – 4–17% [8, 14, 
27, 30, 36, 42, 47]. Лишь в выборке 15 немецких семей му-
тации EIF2B5 были найдены всего у 27%, а преобладали 
мутации EIF2B4 (33%); возможно, отличие связано с не-
большим размером группы [30]. Некоторые отличия имеет 
генетическая структура ЛЭ-ИБВ в азиатских популяциях: 
нет столь явного преобладания EIF2B5-связанной формы 
[29, 40, 50]. В китайской выборке больных детей форма, 
связанная с EIF2B3, составила 20% [50]. В 5 японских се-
мьях найдены мутации 4 генов: EIF2B1, EIF2B2, EIF2B4 и 
EIF2B5 (в общей сложности 7 разных мутаций) [40]. 

Показано, что ЛЭ-ИБВ является одной из самых частых нас- 
ледственных ЛЭ и имеет широкий клинический спектр – 
от врожденных раннелетальных до поздних, медленно 
прогрессирующих форм. Выяснилось, что к ЛЭ-ИБВ при-
надлежат следующие описанные ранее формы ЛЭ: а) дет-
ская атаксия с гипомиелинизацией ЦНС (Childhood Аtaxia 
with Central Nervous system Hypomyelinization, CACH) [37]; 
б) ЛЭ-кри (по названию индейской популяции Сree, где 
описали эту младенческую форму) [6]; в) овариолейкоди-
строфия, описанная у взрослых женщин [38]. При ЛЭ-кри 
обнаружили гомозиготность по мутации p.Arg195His в гене 
EIF2B5. В связи с выраженным клиническим разнообра-
зием ряд авторов предпочитает термину «ЛЭ-ИБВ» более 
широкое обозначение «EIF2B-связанные болезни» или 
«EIF2B-связанная патология» [5, 7, 8, 14, 24]. 

Клинически выделяют младенческую, детскую и позднюю 
(взрослую) формы. Как при многих наследственных болез-
нях, тяжесть обратно пропорциональна возрасту манифе-
стации симптомов.

Младенческая ЛЭ-ИБС проявляется до года, чаще в первые 
месяцы, иногда бывает врожденной, характеризуется мно-
жественными неспецифичными неврологическими сим-
птомами, в части случаев с сопутствующей патологией вну-
тренних органов и зрения, тяжелым течением с быстрым 
летальным исходом.

«Классической» считается самая частая детская форма, 
именно она была описана первой. У детей с преморбидно 
нормальным развитием в 2–6 лет появляются неврологиче-
ские расстройства: атаксия, нетяжелая спастичность, уме-
ренное снижение интеллекта; нередки эпилепсия, атрофия 
зрительных нервов. Продолжительность жизни после нача-
ла – 2–5 лет. В лаборатории наследственных болезней об-
мена веществ МГНЦ верифицированы три случая детской 
формы: два с мутациями EIF2B5, один – EIF2B1.

Отличительной особенностью ЛЭ-ИБВ, особенно детской, 
является влияние различных стрессов (инфекций с фебри-
литетом, травм головы, перегревания и т.д.). Эти и другие 
внешние факторы могут провоцировать как начало болез-
ни, так и «обострения»: быстро развивающуюся энцефало-
патию с резкой гипотонией, утратой навыков, общемозго-
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выми симптомами вплоть до комы. Чаще такие состояния 
частично обратимы, но могут завершиться летально [1]. 
Острое начало и/или волнообразное течение, не характер-
ные для большинства наследственных нейрометаболиче-
ских и нейродегенеративных болезней, затрудняют клини-
ческую диагностику. Причина роли стресса при ЛЭ-ИБВ до 
конца не выяснена. Вероятно, клеточный стресс дополни-
тельно ингибирует EIF2B, активируя специфичные кина-
зы, что вызывает фосфорилирование субъединиц EIF2B и 
снижает их активность [1, 24]. 

К поздней ЛЭ-ИБС относят случаи с началом после 16 лет. 
В отдельных группах на ее долю приходится 13–15% в об-
щей структуре болезни [24, 30]. L. Кlingelhoefer et al. [21], 
обобщив описания 283 молекулярно подтвержденных слу-
чаев ЛЭ-ИБВ, приводят более высокие показатели: начало 
во взрослом возрасте – 26%, в подростковом – 8%. Однако 
и эти цифры могут быть занижены, т.к. поздняя форма не-
доучитывается на практике и хуже выявляется [8]. Среди 
больных преобладают женщины. Поздняя ЛЭ-ИБВ течет 
легче и длительнее, чем детская, ее симптомы более раз-
нообразны [2, 8, 9, 24, 32, 34, 46]. Эпизоды острой энце-
фалопатии, вызванные стрессом, не столь типичны, как 
при детской форме, но нередки [8, 22, 29, 31], к стрессовым 
факторам добавляются беременность и роды [25, 33]. Отно-
сительно больше выражены внутрисемейные различия [10, 
11]. В отличие от детской формы, обычно дебютирующей 
мозжечково-пирамидными симптомами, спектр началь-
ных проявлений поздней ЛЭ-ИБВ включает деменцию и 
эпилепсию [2, 31, 34, 46], а также психические расстрой-
ства – депрессию, психоз [11, 17]; описана гемиплегиче-
ская мигрень [35, 44], в т.ч. как начальное проявление [25]. 
Возможно бессимптомное течение [8, 46]. К поздней форме 
примыкают редкие случаи с ранним началом, но атипично 
длительным течением [21]. 

МРТ-картина ЛЭ-ИБВ весьма специфична. Основной 
признак – симметричное диффузное поражение белого ве-
щества полушарий мозга (усиление МР-сигнала в режимах 
T2 и FLAIR и снижение в режиме Т1), чаще негомогенное 
(исчерченность), без вовлечения U-волокон, с «обрамле-
нием» мозолистого тела, передней спайки и внутренней 
капсулы. По мере течения болезни развивается тяжелая 
кистозная дегенерация белого вещества, оно действитель-
но постепенно «исчезает»: интенсивность сигнала в режи-
ме FLAIR такая же, как от цереброспинальной жидкости 
(ЦСЖ). Часто атрофируются мозолистое тело и мозжечок. 
Белое вещество мозжечка и ствола сохранно либо пораже-
но, но без кистозной дегенерации [1, 4, 8, 43, 44]. Таламус и 
базальные ганглии не страдают. Атрофия коры полушарий 
нехарактерна для детских форм, но описана при поздней 
форме [8, 24]. МРТ-картина позволяет с высокой вероят-
ностью диагностировать ЛЭ-ИБВ, в т.ч. позднюю, на до-
лабораторном этапе. Это подтвердило проведенное во 
Франции общенациональное исследование, в котором изу-
чался вклад наследственных форм в структуру поздних ЛЭ 
и оценивалась диагностическая классификация ЛЭ по 
МРТ-признакам. Критериями включения в исследование 
были симметричное поражение белого вещества при МРТ 
и начало болезни позже 16 лет, исключались диагности-
рованные случаи негенетических болезней. Выборка из 
154 больных (60 мужчин, 94 женщины, средний возраст 
начала – 38,6 лет) была разделена на 3 группы: ЛЭ с сосу-
дистыми изменениями, ЛЭ с кистозными изменениями и 
«чистая» ЛЭ; у всех пациентов провели ДНК- и/или биохи-
мическую диагностику. В группе ЛЭ с кистозными измене-

ниями у 76% (13/17) диагностировали ЛЭ-ИБВ (3 мужчин, 
14 женщин, средний возраст начала – 39 лет с разбросом 
16–57 лет; 7 – гомозиготы по мутации p.Arg113His гена 
EIF2B5) [4]. Изменения при МР-спектроскопии неспеци-
фичны: снижено содержание всех метаболитов [13, 25, 41]. 
В ЦСЖ нередко повышен уровень глицина [20, 22, 42, 44], 
но диагностического значения этот маркер не имеет.

Частый и специфичный признак поздней ЛЭ-ИБВ – со-
путствующая яичниковая недостаточность, ставшая при-
чиной термина «овариолейкодистрофия». Его ввели 
R. Schiffmann et al., описавшие 4 больных с необычным со-
четанием яичниковой недостаточности и поражения бело-
го вещества при МРТ [38], затем этот термин использова-
ли и другие авторы [15, 28]. Яичниковая недостаточность 
может проявляться первичной или вторичной аменореей, 
дисменореей, беcплодием, ранней менопаузой. А. Fogli et al. 
описали овариолейкодистрофию у 8 больных из 7 семей. 
Диагноз яичниковой недостаточности был подтвержден 
повышенным содержанием в крови гонадотропина и сни-
женным – эстрогенов и прогестерона. У троих больных с 
первичной аменореей отмечались трудности учебы и на-
рушения тонкой моторики, с подросткового возраста мед-
ленно прогрессировали неврологические расстройства, в 
одном случае имел место быстрый когнитивный регресс по 
типу лобной деменции; у 5 женщин с нормальным менархе 
развилась вторичная аменорея, у одной – до неврологиче-
ских симптомов, у 4 – на их фоне. Возраст начала невро-
логического регресса коррелировал с тяжестью дисфункции 
яичников. Изменения МРТ во всех случаях были типичны-
ми [15]. R. Biancheri et al. наблюдали 27-летнюю больную 
– гомозиготу по мутации p.Arg113His EIF2B5. Ей в 25 лет 
при обследовании по поводу яичниковой недостаточности 
с высоким уровнем пролактина была проведена МРТ голов-
ного мозга, неожиданно выявившая диффузную ЛЭ; спустя 
2 года появились неврологические симптомы (спастиче-
ский парапарез, дизартрия), МРТ-изменения наросли и 
приобрели кистозный характер [5]. Поскольку эндокрин-
ные симптомы могут быть первым и на протяжении лет 
единственным клиническим проявлением, при яичниковой 
недостаточности неясной природы целесообразно проведе-
ние нейровизуализации [5, 15, 46]. Существенное преобла-
дание женщин среди больных с поздней ЛЭ-ИБВ отчасти 
может быть связано с лучшим клиническим выявлением 
из-за эндокринных расстройств, но, очевидно, имеет и био-
логическую основу. Межполовые различия плотности мие-
лина, обмена в олигодендроцитах и распада миелина могут 
играть роль в разной подверженности полов [24].

Подробное представление о поздней ЛЭ-ИБВ (или EIF2B-
связанной патологии, по терминологии авторов) дает 
французская выборка, включившая вначале 16 больных 
[24], затем 24 больных из 22 семей [8]. Критериями отбора 
были наличие мутаций EIF2B и начало после 16 лет; один 
случай был клинически бессимптомным. У 20 больных (18 
семей) найдены мутации гена EIF2B5, в т.ч. у 14 (58%) – му-
тация p.Arg113His, у двоих – мутации EIF2B3 и по одному 
пациенту – мутации EIF2B2 и EIF2B5. Одна семья была 
инбредной, два случая – семейными (по двое больных сиб-
сов). В группе существенно преобладали женщины: 19 из 
24. Средний возраст начала составил 30 лет, наибольший – 
52 года у женщин и 62 года у мужчин, в четверти случаев бо-
лезнь началась после 40 лет. У части больных началу пред-
шествовали нетяжелые травмы головы, роды. Первыми 
обычно были неврологические симптомы (атаксия и/или 
негрубая спастичность, реже когнитивные расстройства), 
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но в 3 случаях на протяжении 2–5 лет имелись изолиро-
ванные психические нарушения: депрессия, шизофрено-
подобный синдром. В ходе болезни у большинства присо-
единилась эпилепсия, что коррелировало с более быстрым 
когнитивным регрессом и расстройствами поведения. Две 
женщины страдали первичной аменореей, одна – беспло-
дием, у нескольких наступила ранняя (до 35 лет) менопауза; 
корреляции между эндокринными нарушениями и тяже-
стью/длительностью неврологических расстройств не было. 
Из 22 живых на момент обследования больных у 80% была 
тяжелая двигательная инвалидизация, у 67% – снижение 
когнитивных функций. У трети больных отмечались ухуд-
шения при стрессе, причем наличие фактора стресса ас-
социировалось с тяжестью инвалидизации и когнитивных 
расстройств. За период наблюдения (2–35 лет, в среднем 
11 лет) умерли две женщины. У больной с легким тетрапа-
резом и менопаузой с 27 лет в 33 года развился эпилепти-
ческий припадок, затем – тяжелый эпилептический статус 
с летальным исходом. Другая больная страдала бесплодием, 
с 20 лет появились легкие изменения походки, с 33 лет – 
депрессия, в 35 лет вскоре после легкой травмы головы без 
потери сознания развилась глубокая кома с некупирующим-
ся отеком мозга и летальным исходом через 8 месяцев. По-
следний случай, ранее описанный отдельно [10], интересен 
и в аспекте внутрисемейных различий: у старшей сестры с 
дисменореей, бесплодием и ранней менопаузой с 42 лет по-
явилась атаксия, при обследовании в 46 лет имелись когни-
тивные и выраженные двигательные расстройства; найдена 
гомозиготность по частой мутации EIF2B5 p.Arg113His, диа-
гноз умершей сестры установлен ретроспективно с учетом 
имевшейся МРТ. Второе семейное наблюдение демонстри-
рует различия в возрасте начала (52 года у 55-летнего брата 
и 46 лет у 57-летней сестры) при сходном течении, характе-
ризовавшемся двигательной инвалидизацией без когнитив-
ных расстройств. Случай с изолированными изменениями 
МРТ за период наблюдения остался бессимптомным. При 
МРТ отмечены церебральная атрофия (92%), распростра-
ненная кистозная ЛЭ (83%), вовлечение мозолистого тела 
(92%) и мозжечка (37%). По сравнению с другими исследо-
ваниями эти работы [8, 24] показали более явные отличия 
МРТ-картины при позднем начале клинической симпто-
матики; ранее относительная сохранность белого вещества 
была описана лишь у больных 16 и 18 лет [15, 46].

Отдельные наблюдения, каждое из которых имеет те или 
иные особенности, иллюстрируют клинико-молекулярно-
генетическое разнообразие поздней ЛЭ-ИБВ. 

Т. Matsukawa et al. описали трех японских больных из ин-
бредных семей – гомозигот по ранее не описанным му-
тациям трех генов. У 53-летней женщины в начале 3-го 
десятилетия развились вторичная аменорея и катаракта, 
в начале 5-го десятилетия появились расстройства ко-
ординации с эпизодом ухудшения после легкой травмы, 
с 50 лет – снижение памяти; найдена мутация p.Val85Glu 
в гене EIF2B2 (второй случай поздней формы, связан-
ной с этим геном). У 53-летнего мужчины в 50 лет по-
явились неустойчивость при ходьбе, усиливавшаяся после 
легких травм, а также акалькулия; обнаружена мутация 
p.Asp270His в гене EIF2B5. У женщины 30 лет с вторичной 
аменореей с 28 лет, геминоанопсией с 29 лет и парезом ноги 
после падения выявлена мутация p.Leu27Gln в гене EIF2B3 
(первый случай поздней формы с мутацией в этом гене) 
[29].

Второе наблюдение поздней ЛЭ-ИБВ с мутациями EIF2B3 

принадлежит R. La Piana et al.: у женщины 29 лет из фран-
коканадской семьи на фоне 10-недельной беременности 
возник приступ мигрени с лихорадкой и острой энцефа-
лопатией. С начала беременности отмечались эпизоды ге-
мипарестезии, афазии, тошноты и рвоты. С 20 лет страдала 
гемиплегической мигренью и яичниковой недостаточно-
стью (вторичная аменорея), проведенная в 21 год МРТ 
головного мозга выявила диффузную ЛЭ, но тогда диа-
гноз не установили. На момент обращения была выражена 
энцефалопатия, затруднявшая неврологический осмотр. 
Когда общемозговые симптомы уменьшились, была выяв-
лена негрубая атаксия. МРТ демонстрировала диффузное 
поражение белого вещества полушарий мозга и мозжечка 
и небольшие зоны кистозных изменений в области перед-
них рогов (только в режиме FLAIR). При анализе ДНК вы-
явлена компаунд-гетерозиготность по мутациям EIF2B3 
(р. Ala87Val и p.Arg91His). Несмотря на яичниковую недо-
статочность, беременность неожиданно наступила есте-
ственным путем, без гормонального лечения, т.е. сохраня-
лась остаточная активность яичников [25]. В наблюдении 
L. Peter et al. беременность (с применением экстракорпо-
рального оплодотворения) тоже спровоцировала невроло-
гическое ухудшение, и лишь после этого диагностировали 
ЛЭ-ИБВ, хотя характерные изменения МРТ и яичниковая 
недостаточность были выявлены ранее [33]. У больной 
66 лет с вторичной аменореей с 24 лет в 61 год появились 
прогрессирующие нарушения ходьбы, поведенческие и ког- 
нитивные расстройства; за несколько дней до обращения 
неврологическое состояние быстро ухудшилось; в нев-
рологическом статусе отмечены спастический парапарез, 
атаксия, апраксия, парциальные нейропсихологические 
расстройства, при МРТ – симметричное поражение бе-
лого вещества полушарий, не затрагивающее U-волокна, 
кортикальная и субкортикальная атрофия, при анализе 
ДНК – гомозиготность по той же мутации p.Ala87Val в гене 
EIF2B3 [18]. У 42-летней женщины нетяжелая картина мед-
ленно прогрессирующего мозжечкового синдрома диссо-
циировала с выраженными изменениями МРТ: диффузной 
ЛЭ с кистозной дегенерацией. Вначале диагностировали 
первично прогрессирующий рассеянный склероз, но диф-
фузионно-взвешенная МРТ выявила отличия. При ДНК-
диагностике обнаружена гомозиготность по мутации гена 
EIF2B3. Таким образом, ЛЭ-ИБВ нужно учитывать в диф-
ференциальной диагностике предполагаемого рассеянного 
склерозе с относительно нетяжелой клинической картиной 
и диффузным поражением белого вещества [19].

Из 5 наблюдений S. Shimada et al. были одно позднее и одно 
подростковое. Больная из инбредной семьи, гомозиготная 
по мутации p.Phe239Val в гене EIF2B1, заболела в 29 лет, в 
61 год была глубоко инвалидизирована с практически пол-
ным отсутствием белого вещества при МРТ, но на протя-
жении десятилетий болезнь текла медленно. У братьев 22 
и 19 лет, компаунд-гетерозигот по мутациям EIF2B4, бо-
лезнь началась в 13 лет с эпилепсии, у старшего на момент 
обследования имелась только легкая атаксия, у младшего 
в 16 лет после травмы развились гемипарез и продолжи-
тельный делирий [40]. У больной из инбредной японской 
семьи, гомозиготы по мутации p. Thr182Met гена EIF2B5, 
после автомобильной аварии в 40 лет появились медленно 
прогрессирующие интеллектуально-мнестические и пси-
хические расстройства, к 52 годам имелись явная демен-
ция, спастический парапарез и характерная МРТ-картина 
диффузной ЛЭ с кистозной дегенерацией, особенно лоб-
ных долей; авторы подчеркивают, что ведущими симпто-
мами поздней формы могут быть пресенильная деменция 
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и психические расстройства [31]. В другой японской се-
мье у 59-летней больной без яичниковой недостаточности 
с 56 лет медленно прогрессировали спастический парапа-
рез и негрубые когнитивные расстройства, МРТ-картина 
была типичной; при анализе ДНК найдена компаунд-гете-
розиготность по мутациям EIF2B4 [20]. Это второй, после 
французского описания, случай поздней формы, связанной 
с геном EIF2B4, причем с еще более поздним началом. Пред-
ставляет интерес наблюдение L. Klingelhoefer et al. – раннее 
по возрасту начала, но примыкающее к поздним формам 
по длительному и относительно нетяжелому течению. 
У больной с 2 лет возникали повторные периоды опсокло-
нуса-миоклонуса, провоцируемые фебрилитетом, в 17 лет 
после кишечной инфекции развились шизоаффективные 
расстройства и депрессия с почти полным регрессом через 
несколько месяцев; при МРТ выявили ЛЭ, но диагноз не 
был установлен. На третьем десятилетии появилась про-
грессирующая атаксия с падениями, в 32 года – дистония. 
В 34 года была диагностирована ЛЭ-ИБВ: гомозиготность 
по частой мутации p.Arg113His гена EIF2B5. При обследо-
вании в 38 лет женщина передвигалась на кресле, нуждалась 
в уходе, но когнитивные расстройства были минимальны-
ми. Помимо атипично длительного течения, необычным 
является разнообразие симптомов, особенно двигательных 
расстройств [21].

Приведенные описания подтверждают, что клиническая 
картина ЛЭ-ИБВ варьирует индивидуально, но различий 
между формами, связанными с разными генами, нет.

Что касается связи определенных мутаций и фенотипов, 
то она является ограниченной. Так, частая мутация гена 
EIF2B5 p.Arg113His особенно характерна для поздних форм 
[5, 8, 16, 46]. А. Fogli et al. обнаружили эту мутацию в гомо- 
или компаунд-гетерозиготном состоянии в 3 наименее тя-
желых случаях из 6 наблюдавшихся [16]. М. Van der Knaap 
et al. выявили гомозиготность по мутации p.Arg113His 
в 6 случаях, из которых только один был детским, 4 – 
с началом в старшем подростковом или взрослом возрасте, 
а один – бессимптомным в 30 лет [46]. Отмечено, что при 
гомозиготности по мутации p.Arg113His клиническая кар-

тина в среднем легче, чем при компаунд-гетерозиготности 
[49], т.е. мутация является относительно «нетяжелой». Та-
кой же считают мутацию p.Glu213Gly гена EIF2B2 [16], но 
оценить гено-фенотипическую взаимосвязь при нечастых 
мутациях сложно. Вместе с тем описаны разные фенотипы 
при одинаковых генотипах, хотя младенческие, детские и 
поздние случаи не сочетаются в одной семье: внутрисемей-
ные различия укладываются в рамки одной формы.

P. Labauge et al. описали позднюю болезнь у матери и сына с 
характерной МРТ-картиной ЛЭ-ИБВ при отсутствии мута-
ций генов EIF2B и нормальной активности фактора EIF2B, 
назвав ее «аутосомно-доминантной ЛЭ-ИБВ» [23]. Одна-
ко первооткрыватели болезни М. Van der Knaap et al. воз-
разили против этого названия и предложили обозначение 
«кистозная ЛЭ невыясненной природы», сохранив термин 
ЛЭ-ИБВ только для EIF2B-связанных форм [48]. Действи-
тельно, МРТ-картина распространенной ЛЭ с кистозной 
дегенерацией встречается не только при ЛЭ-ИБВ: при 
ДНК-диагностике в группах больных с МРТ-картиной, 
соответствующей ЛЭ-ИБВ, мутации генов EIF2B обна-
руживаются далеко не во всех случаях [4, 40]. Вероятно, 
существуют еще не идентифицированные гены, мутации 
которых вызывают ЛЭ со сходной МРТ, в т.ч. у взрослых. 
Секвенирование нового поколения будет способствовать 
их обнаружению. 

Дифференциальную диагностику поздней ЛЭ-ИБВ про-
водят с другими поздними наследственными ЛЭ, среди 
которых целый ряд выделен недавно [3, 12, 39], а также с 
рассеянным склерозом и другими ненаследственными де-
миелинизирующими болезнями. ЛЭ-ИБВ надо учитывать 
при яичниковой недостаточности неясной причины. 

Специфичного лечения ЛЭ-ИБВ нет. Для профилактики 
обострений рекомендуют избегать перегреваний, травм 
головы, при фебрилитете назначают жаропонижающие 
средства [1]. Генетический риск для потомства больных 
не повышен, но яичниковая недостаточность может стать 
главной проблемой при медико-генетическом консульти-
ровании больных женщин по вопросу прогноза потомства. 
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Adult-onset leukoencephalopathy with vanishing white matter
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Leukoencephalopathy with vanishing white matter (LE-
VWM) is one of the most common hereditary leukoencepha-
lopathies with characteristic MRI picture of diffuse white 
matter lesions with cystic degeneration. The disease is associ-
ated with EIF2B1—5 genes, encoding five subunits of EIF2B 
translation initiation factor. There are infantile, children’s 

(the most frequent one), and adult-onset forms. Adult-onset 
LE-VWM accounts for 15—20% of all cases and is character-
ized by significant clinical variability. In addition to neuro-
logical and cognitive disorders, this disease is characterized by 
ovarian failure. The review presents the clinical and molecular 
genetic aspects of adult-onset LE-VWM.
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