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ПАНТОТЕНАТ КИНАЗА-АССОЦИИРОВАННАЯ НЕЙРОДЕГЕНЕРАЦИЯ
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Резюме
Представлено описание клинического случая атипичной поздней формы, пантотенаткиназа-ассоцииро-
ванной нейродегенерации (ПКАН) в терминальной стадии с дебютом на четвертом десятилетии жизни 
и быстропрогрессирующим течением. Наиболее характерными признаками заболевания у данной пациентки 
были синдром паркинсонизма, пирамидная симптоматика, различные гиперкинезы, снижение когнитивных 
функций, депрессия. При обосновании диагноза опирались на характерную клиническую картину и типичные 
МРТ — признаки в виде симптома «глаза тигра». В связи с отсутствием в настоящее время эффективных 
методов лечения больная получала симптоматическое лечение.
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Abstract
The article presents a description of a clinical case of atypical late form of pantothenate kinase-associated neurode-
generation (PKAN) in the terminal stage with debut in the fourth decade of life and rapidly progressive course. The 
most characteristic signs of the disease in this patient were parkinsonism syndrome, pyramidal symptoms, various 
hyperkinesis, decreased cognitive functions, depression. The diagnosis was based on the characteristic clinical pic-
ture and typical MRI signs in the form of the “tiger eye” symptom. Due to the lack of eff ective treatment methods at 
present, the patient received symptomatic treatment.
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Сокращения: БГШ — болезнь Галлевордена — 
Шпатца, БШ — бледный шар, КоА — кофермент 
А, ННЖГМ — нейродегенерация с накоплением 
железа в головном мозге, ПКАН — пантотенаткина-
за-ассоциированная нейродегенерация (Pantothenate 
Kinase-Associated Neurodegeneration).

Нейродегенерация с накоплением железа в голов-
ном мозге (ННЖГМ) (англ. Neurodegeneration with 
Brain Iron Accumulation (NBIA)) представляет собой 
клинически и генетически гетерогенную группу на-
следственных заболеваний, основной особенностью 
которых является аномальное накопление железа 
в базальных ганглиях (бледном шаре (БШ) и черной 
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субстанции)) [1]. Кора, ствол головного мозга и моз-
жечок могут быть также поражены при тяжелых 
подтипах ННЖГМ [2]. Хотя генетические мута-
ции в гене PANK2 могут влиять на все структуры 
головного мозга, преимущественно поражаются 
нейроны БШ как наиболее богатой железом [3]. Са-
мой распространенной формой ННЖГМ является 
болезнь Галлервордена — Шпатца (БГШ), на ко-
торую приходится 50–70% случаев; второе по ча-
стоте встречаемости заболевание, обусловленное 
мутацией в гене PLA2G6 — «PLA2G6-ассоцииро-
ванная нейродегенерация» (англ. PLA2G6-associated 
neurodegeneration) [1, 4]. Более редкие формы из этой 
группы нейродегенеративных заболеваний (ранняя 
дистония + паркинсонизм, нейроакантоцитоз, энце-
фалопатия Лея, нейроферритинопатия и другие [5]. 
Для всех заболеваний группы ННЖГМ распростра-
ненность составляет 0,1–0,3 на 100 тыс. населе-
ния [1]. Согласно Huang Yunpeng и соавт. ведущими 
клиническими синдромами являются прогрессирую-
щие двигательные расстройства и деменция [6].

БГШ была переименована в «пантотенатки-
наза — ассоциированную нейродегенерацию» 
(ПКАН) (англ. Pantothenate Kinase — Associated 
Neurodegeneration (PKAN)), или «нейродегенера-
цию с накоплением железа в головном мозге» в свя-
зи с открытием в 2001 г. гена пантотенаткиназы — 
PANK2 [3, 7, 8]. Это редкое аутосомно-рецессивное 
заболевание, поражающее преимущественно детей 
и молодых людей, связанное с мутацией в гене пан-
тотенаткиназы PANK2, который кодирует первый 
фермент биосинтеза кофермента А (КоА) из пан-
тотеновой кислоты (витамина В5) [9,10]. В настоя-
щее время подтверждено около 120 мутаций в гене 
PANK2, в том числе около 80 миссенс- и нонсенс-му-
таций [11]. Заболеваемость во всем мире составляет 
1–2: 1 000 000 населения [12–14] и, согласно данным 
D. Brezavar и P.E. Bonnen, варьирует от 1: 396 006 
у европейцев, 1: 1 526 982 у африканцев, 1: 480 826 
у латиноамериканцев, 1: 523 551 у жителей Восточ-
ной Азии и 1: 531 118 у жителей Южной Азии [14]. 
Встречаются как спорадические, так и семейные 
случаи ПКАН. В зависимости от времени дебюта 
выделяют три формы заболевания: раннюю дет-
скую (классическую) с началом в возрасте 4–10 лет, 
подростковую (ювенильную) с началом в возрасте 
10–18 лет и позднюю взрослую (атипичную) форму 
с началом после 18–20 лет [15, 16]. Классическая 
ранняя форма заболевания составляет 80% случаев 
ПКАН. В исследовании S.Y. Нayfl ik и соавт., мута-
ции при поздней атипичной форме ПКАН были об-
наружены у 15% пациентов [7].

Клиническая картина ранней и поздней форм 
ПКАН имеет свои особенности. Классический ран-
ний тип заболевания характеризуется прогрессирую-
щими экстрапирамидными нарушениями, характер-
ной чертой которых являются дистония, изменение 
походки, а также псевдобульбарный синдром, гипер-
рефлексия, спастичность. Через 10–15 лет после на-
чала заболевания больные теряют способность к пе-
редвижению [17, 18]. Оромандибулярная дистония 

обусловливает затруднение речи и дизартрию. На-
блюдаются поведенческие, аффективные и мне-
стические нарушения, атрофия зрительных нервов, 
эпилептические припадки. Часто обнаруживается 
дегенерация сетчатки по типу пигментной ретинопа-
тии, которая может привести к катаракте [19].

Для атипичных поздних случаев характерны мед-
ленно прогрессирующие нарушения: паркинсонизм, 
спастичность в сочетании с дистонией, нарушения 
речи (палилалия, дизартрия) [18]. Речевые расстрой-
ства в дебюте заболевания, ранние поведенческие, 
когнитивные и другие психические нарушения, ред-
кость поражения сетчатки и эпилептических при-
падков отличают позднюю форму заболевания от 
классической с ранним началом [18]. Снижение ког-
нитивных функций, депрессия, обсессивно-компуль-
сивное расстройство, агрессивность и асоциальное 
поведение, шизофреноподобный психоз наблюдают-
ся при всех формах заболевания [17]. Среднее время 
от появления первых клинических симптомов до по-
становки диагноза варьирует от 2,5 до 5,5 лет [13].

Диагностика заболевания основывается на дан-
ных клинического, нейровизуализационного и ге-
нетического обследования [9, 21, 22]. Накопление 
железа в БШ, и в меньшей степени, в черной суб-
станции обусловливает характерные клинические 
проявления и изменения при МРТ головного моз-
га — области мозга с отложением железа имеют ги-
поинтенсивный сигнал в Т2-режиме и на диффузи-
онно — взвешенных изображениях [20]. Типичным 
в Т2-режиме на аксиальных срезах, в проекции БШ 
является симптом «глаза тигра» [9, 21, 22]. Этот фе-
номен формируется в виде симметричного снижения 
интенсивности сигнала от БШ в сочетании с неболь-
шой гиперинтенсивной зоной в их передне–меди-
альной части, и может предшествовать клиническим 
признакам заболевания [20]. Степень отложения же-
леза в базальных ганглиях зависит от возраста паци-
ента, не обнаруживается при рождении и не имеет 
существенной связи с неврологической симптомати-
кой, что служит дифференциально-диагностическим 
признаком [21]. По данным литературы, выявление 
феномена «глаза тигра» на МРТ головного мозга 
опережает клинические проявления болезни, а сро-
ки появления данного феномена вариабельны [23].

Терапевтические возможности при ПКАН весь-
ма ограничены [9, 15, 16, 23, 28, 29]. Терапия носит 
симптоматический характер, применяются агонисты 
дофаминовых рецепторов, амантадин, антихолин-
эстеразные препараты, бензодиазепины, миорелак-
санты, ботулотоксин [25]. Перспективным направ-
лением в лечении ПКАН является использование 
пантотеновой кислоты (витамина В5), что препят-
ствует накоплению железа в головном мозге [24, 26, 
27]. В настоящее время исследуются несколько тера-
певтических направлений, которые можно сгруппи-
ровать по четырем основным группам: хелирование 
железа (дефероксамин, деферипрон и деферази-
рокс), добавление метаболитов (PZ-2891 — в ста-
дии исследования) для восстановления метаболиче-
ского дефицита КоА, метод активации PANK3 для 
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восстановления КоА и фосфопантотеновой кислоты, 
генная терапия для введения функциональной копии 
гена PANK2 [9, 24, 25, 27–29]. Деферипрон — пре-
парат хелата железа замедляет прогрессирование 
заболевания. По результатам рандомизированного 
плацебо контролируемого исследования применение 
фосметпантотената не привело к улучшению нару-
шенных функций у больных ПКАН [30].

Используются также хирургические методы лече-
ния, такие как глубокая стимуляция мозга, дающая 
быстрый, но относительно краткий эффект — про-
грессирующий характер заболевания способствует 
возвращению симптомов. Реже применяют другие 
хирургические методы — абляционная паллидо-
томия или таламотомия [14, 27, 31, 32]. У пациен-
тов с тяжелой дистонией и спастичностью может 
использоваться интратекальная помпа с баклофе-
ном [16, 17].

Приводим клиническое наблюдение случая 
ПКАН. Пациентка Х., 57 лет, была доставлена в бес-
сознательном состоянии из пансионата для преста-
релых людей по линии скорой медицинской помощи 
с подозрением на острое нарушение мозгового кро-
вообращения.

Из анамнеза, по данным медицинской докумен-
тации, стало известно, что пациентка в возрасте 
46 лет стала отмечать неловкость и скованность сна-
чала в левой ноге, позже в левой руке. Наблюдалась 
у невролога по месту жительства по поводу болезни 
Паркинсона. Принимала наком 250/25 мг по 1 та-
блетке 4 раза в день и проноран 50 мг по 1 таблетке 
4 раза в день, с клинически значимым положитель-
ным эффектом. В 2016 г. впервые была сделана МРТ 
головного мозга, где выявлена картина симметрич-
ного очагового изменения базальных ядер (скорлу-
па), гипоинтенсивный симметричный сигнал в ре-
жиме Т2 от БШ, обусловленный депонированием 
железа. В 2019 г. в возрасте 54 лет в связи с ухудше-
нием состояния была госпитализирована с жалоба-
ми на ощущение скованности в языке, мышцах шеи, 
живота, эпизодическое поперхивание во время еды, 
затруднения при ходьбе, падения, недержание мочи, 
запоры.

В неврологическом статусе выявлялась полимор-
фная симптоматика с преобладанием экстрапира-
мидных расстройств — амиостатический синдром, 
дистонии, дизартрия, пирамидная недостаточность, 
гиперрефлекторный мочевой пузырь. МРТ головно-
го мозга: с обеих сторон в БШ зона гиперинтенсив-
ного МР-сигнала в режимах Т2 ДВИ и Т2 FLAIR; та 
же зона в режиме Т1 имеет гипоинтенсивный сигнал; 
признаки арезорбтивной внутренней гидроцефалии.

Данные консультаций специалистов: психотера-
певт — органическое расстройство психики с асте-
ническими проявлениями, снижением интеллек-
туально-мнестических функций, эмоциональной 
неустойчивостью, тревожно-депрессивным синдро-
мом, обусловленные соматическим неблагополучи-
ем, умеренной степени выраженности; логопед — 
псевдобульбарная дизартрия умеренной степени 
выраженности; офтальмолог — диски зрительных 

нервов розовые гомогенные, границы ясные, инъ-
екции вен, артериосклероз. Нейропсихологическое 
исследование с применением Монреальской шкалы 
оценки когнитивных функций — 20 баллов (умерен-
ное снижение когнитивных функций).

На основании жалоб больной, данных невроло-
гического исследования — дизартрия, дисфония, 
симптомы насильственного смеха и плача, слюнот-
ечение, дистония языка (непроизвольные насиль-
ственные высовывания), блефароспазм, камптокор-
мия, брадикинезия, ахейрокинез, гиперрефлексия; 
данных нейровизуализационного исследования был 
поставлен диагноз: нейродегенерация с накоплени-
ем железа в головном мозге. Болезнь Галлерворде-
на–Шпатца с выраженными экстрапирамидными 
и пирамидными нарушениями, постуральной неу-
стойчивостью, псевдобульбарным синдромом, ста-
то-локомоторной дисфункцией, нарушением функ-
ции тазовых органов, умеренными когнитивными 
и депрессивными расстройствами, социально-быто-
вой дезадаптацией. Проводилась симптоматическая 
терапия: ботулинотерапия для коррекции блефаро-
спазма препаратом ботулотоксин типа А (Диспорт) 
500 ЕД и противопаркинсонические средства, учи-
тывая наличие ригидности и камптокормии. На фоне 
лечения отмечалась незначительная положительная 
динамика в виде уменьшения гипертонуса мышц жи-
вота и круговой мышцы глаз. Было рекомендовано 
медико — генетическое консультирование. В тече-
ние 2 лет состояние больной продолжало ухудшать-
ся, нарастал неврологический дефицит. Больная пе-
рестала самостоятельно ходить.

Другие перенесенные заболевания: аппендэкто-
мия в молодости, черепно-мозговая травма, плечело-
паточный периартроз слева. Ишемическая болезнь 
сердца. Стенокардия напряжения. Хроническая сер-
дечная недостаточность I, функциональный класс II. 
Наследственный анамнез не отягощен. Разведена, 
имеет дочь. Образование средне-специальное, рабо-
тала директором клуба. Инвалид I группы.

Объективный статус при поступлении в клини-
ку: состояние тяжелое, уровень сознания по шкале 
комы Глазго 9 баллов — сопор. Отмечаются попыт-
ки открывания глаз на болевое раздражение. Масса 
тела 38 кг, рост 147 см. Дефицит массы тела (индекс 
массы тела 17,6). Кожные покровы бледные, сухие. 
Дыхание через естественные дыхательные пути. 
Гемодинамика стабильная. Артериальное давле-
ние 95/60 мм рт. ст., частота сердечных сокращений 
(ЧСС) 75 ударов в мин. Сердечные тоны ритмичные, 
приглушены. Аускультативно с обеих сторон дыха-
ние ослабленное в нижних отделах легких. Мочеис-
пускание по катетеру. Оксигенотерапия через носо-
вые канюли. Нутритивная поддержка.

Неврологический статус: зрачки равные, фо-
тореакция живая. За молоточком не следит. Взор 
не фиксирует. Блефароспазм. Рефлексы орального 
автоматизма. Глоточный рефлекс оживлен. Лицо 
симметричное. Диффузное повышение мышечно-
го тонуса по экстрапирамидному типу, симптом 
«зубчатого колеса». Глубокие рефлексы оживлены, 
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D < S, брюшные рефлексы вызываются, равномерно 
снижены. Патологических рефлексов нет. Частичная 
контрактура левого плечевого сустава. Чувствитель-
ность оценить не удается в виду тяжести состояния. 
Менингеальные знаки отрицательные.

Результаты лабораторно-инструментальных ис-
следований: общий анализ крови — эритроциты 
4,93 × 1012/л, гемоглобин — 130 г/л, тромбоциты — 
263 × 1012/л, лейкоциты — 8,6 × 109/л, скорость 
оседания эритроцитов — 19 мм/ч; биохимический 
анализ крови — общий белок 69 г/л, билирубин — 
36,3 ммоль/л, креатинин — 40 ммоль/л, мочевина — 
3,5 ммоль/л, аспартатаминотрансфераза — 14 Ед/л, 
аланинаминотрансфераза — 7 Ед/л, креатинфосфо-
киназа — 83 Ед/л, холестерин — 5,91 ммоль/л, на-
трий — 142 ммоль/л, калий — 4,2 ммоль/л. Признаки 
гиперкоагуляции по данным коагулограммы — фи-
бриноген 4,4 г/л, растворимые фибринмономерные 
комплексы 4,5.

Анализ ликвора: бесцветный, прозрачный, цитоз 
1 кл в 1 мкл, белок 0,16 г/л, глюкоза 3,88 ммоль/л, 
лактат 2,29 ммоль/л, реакция Панди отрицательная.

Электрокардиография: синусовый ритм с ЧСС 85 
в мин., крупноочаговые изменения нижней стенки. 
Нарушение процессов реполяризации передне-пере-
городочно-верхушечной стенки (по типу ишемии).

Эхокардиография: уплотнение аорты, размеры 
камер сердца в пределах нормы, сократительная спо-
собность миокарда левого желудочка не нарушена, 
фракция выброса 61%.

Рентгенография грудной клетки при поступлении 
в стационар — хронический бронхит. Аортокардио-
склероз.

Рентгенография грудной клетки в динамике — за-
стойные легкие. Хронический бронхит. Аортокарди-
осклероз.

Ультразвуковое дуплексное сканирование маги-
стральных артерий головы: начальные признаки ате-
росклероза.

На КТ головного мозга признаки заместительной 
гидроцефалии на фоне атрофии головного мозга. КТ 
в ангиографическом и перфузионном режимах без 
патологии.

МРТ головного мозга: арезорбтивная внутрен-
няя гидроцефалия, структурные изменения бледных 
шаров в Т2 режиме, феномен «глаза тигра» (рис.1 а, 
б) и атрофические изменения больших полушарий, 
мозжечка (рис.1 б, в).

Осмотр офтальмолога: гипертоническая ангиопа-
тия. Ангиосклероз сетчатки.

Консультация кардиолога: ишемическая болезнь 
сердца. Постинфарктный кардиосклероз (по данным 
ЭКГ). Хроническая сердечная недостаточность I. 
Функциональный класс II с сохраненной фракцией 
выброса. Застойные легкие.

Учитывая анамнез, клинические и нейровизуали-
зационные данные больной был поставлен диагноз: 
нейродегенеративное заболевание с накоплением 
железа в головном мозге (пантотенаткиназа-ассо-
циированная нейродегенерация), атипичная форма, 
быстропрогрессирующее течение, терминальная 
стадия.

За период наблюдения больной в отделении ней-
рореанимации отмечалась отрицательная динамика 
в виде углубления нарушения сознания до атони-
ческой комы III, что потребовало искусственной 
вентиляции легких через интубационную трубку. 
Гемодинамика нестабильная поддерживалась вазо-
прессорами. Артериальное давление 60/40 мм рт. 
ст., ЧСС 45 ударов в мин. Сердечные тоны арит-
мичные, глухие. На 4-е сутки пребывания в отде-
лении наступило резкое ухудшение состояния, что 
потребовало интенсивных реанимационных меро-
приятий, которые проводились в течение 30 минут, 
на фоне которых произошла остановка кровообра-
щения. Констатирована биологическая смерть. Па-
тологоанатомическое исследование не проводи-
лось.

Рис. 1 МРТ головного мозга — режимы Т1, Т2, DWI; а, б — симптом «глаза тигра»; б, в — атрофические изменения вещества 
головного мозга
Fig. 1 MRI of the brain — T1, T2, DWI; a, б — “tiger eye” symptom; б, в — atrophic changes in the brain tissue
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Обсуждение. В клинических проявлениях пред-
ставленного случая атипичной формы ПКАН с позд-
ним началом доминировали симптомы паркинсо-
низма наряду с мышечной дистонией, пирамидной 
недостаточностью, когнитивными и аффективными 
расстройствами. Болезнь дебютировала в возрасте 
46 лет признаками амиостатического синдрома, что 
типично для поздних форм заболевания с последу-
ющим присоединением симптомов надъядерного 
паралича: прогрессирующей постуральной неустой-
чивости с падениями, автономной дисфункции (на-
рушение функции мочевого пузыря, констипация), 
когнитивных и аффективных нарушений. Прогрес-
сирующий нейродегенеративный процесс, связан-
ный с нарушением гомеостаза железа у пациентки, 
в терминальной стадии явился причиной пораже-
ния жизненно важных структур головного мозга, 
с углублением уровня нарушения сознания от сопо-
ра до комы, что привело к летальному исходу. Хотя, 
по данным некоторых авторов, атипичная (поздняя) 
форма ПКАН протекает благоприятнее ранних форм 
заболевания, тем не менее, описаны пациенты с ран-
ним началом заболевания, но медленным прогресси-
рованием и пациенты с поздним началом и быстрым 
прогрессированием [16, 17, 24].

Диагностика ПКАН представляет трудности 
в связи с полиморфизмом неврологических симпто-
мов, основывается на анализе клинико-нейровизуа-
лизационных данных и генетическом исследовании, 
при котором находят дефект в локусе PANK2 у по-
давляющего большинства больных с ранними фор-
мами заболевания, в отличие, от поздних атипичных 
форм [9, 21, 22, 26, 27]. S.J. Hayfl ick, M. Hartman и со-
авт. исследовали корреляцию между изменениями 
на МРТ в режиме Т2 и наличием генетических мута-
ций у 49 пациентов с NBIA, из которых 29 пациентов 
имели мутацию PANK2 [26]. Была показана корре-
ляция между феноменом «глаза тигра» и наличием 
мутации гена PANK2 — у всех пациентов с мутаци-
ями имелся данный специфический МРТ-паттерн. 
Этот признак не наблюдался ни в одном исследо-
вании у 20 пациентов без мутаций, а определялась 
только гипоинтенсивность сигнала от структур БШ. 
Именно классический вариант заболевания с дебю-
том в раннем детском возрасте связан с мутацией 
в гене PANK2, при поздней атипичной форме мута-
ции встречались реже — у 1/3 пациентов с ПКАН [3, 
7]. В литературе имеется описание случая ПКАН 
с ранним дебютом в 8-летнем возрасте, типичным 
паттерном на МРТ — «глаза тигра», когда мутация 
гена была выявлена путем полного секвенирования 
генома через 6 лет от начала заболевания. Проводив-
шийся до этого молекулярно-генетический анализ 
не дал искомого результата по выявлению мутации 
PANK2 [20].

В случаях отсутствия генетического исследова-
ния, как в нашем случае, или отрицательного резуль-
тата на мутацию гена PANK2 ведущая диагности-
ческая и дифференциально-диагностическая роль 
принадлежит клинико-нейровизуализационным дан-
ным. Наряду с типичными для ПКАН симптомами 

прогрессирующего поражения экстрапирамидной, 
пирамидной систем, когнитивной и эмоциональной 
сферы у нашей пациентки имелись характерные ней-
ровизуализационные признаки в виде паттерна «гла-
за тигра» наряду с церебральной атрофией. Имеют-
ся данные об угасании гипоинтенсивности сигнала 
в области бледного шара в Т2-режиме МРТ вплоть 
до его полного исчезновения со временем, а призна-
ки атрофии больших полушарий или мозжечка яв-
ляются более распространенными и более тяжелыми 
у пациентов без мутаций, среди которых не выявля-
ется специфических изменений в виде паттерна «гла-
за тигра» [22]. Типичным для пациентов с ПКАН 
является снижение сигнала от бледного шара и чер-
ной субстанции, реже от зубчатых ядер в Т2 режиме 
МРТ. ПКАН — хотя и самое распространенное, но 
не единственное заболевание, связанное с наруше-
нием метаболизма и отложением железа в головном 
мозге, к ним относятся: мультисистемная атрофия, 
болезнь Вильсона–Коновалова (БВК), болезнь Ген-
тингтона, рассеянный склероз, нейрофиброматоз, 
однако отличается особенностями визуализацион-
ной картины и клиническими проявлениями [33–
38]. Особенностями нейровизуализации при болезни 
Вильсона–Коновалова является наличие гиперин-
тенсивных очагов в подкорковых узлах, среднем 
мозге и таламусе с характерной картиной «лицо пан-
ды». При болезни Фара методом выбора является КТ 
головного мозга, с помощью которого выявляются 
множественные гиперинтенсивные очаги отложе-
ния солей кальция. Для мультисистемной атрофии 
на МРТ типичны гиперинтенсивные зоны в красных 
ядрах, в области зубчатых ядер, моста головного 
мозга, «симптом горячего креста» [34, 38]. При бо-
лезни Паркинсона в зависимости от стадии заболе-
вания визуализируется накопление железа в черной 
субстанции, далее в бледном шаре и скорлупе сим-
метрично, симптом «глаза тигра» отсутствует. Для 
болезни Гентингтона характерны признаки атрофии 
хвостатого ядра. При рассеянном склерозе очаги де-
понирования железа на МРТ находят в глубинных 
отделах головного мозга с обеих сторон. Кроме того, 
наблюдается увеличение накопления железа в го-
ловном мозге, особенно в области базальных ядер, 
что подтверждается данными МРТ [34, 35]. С диаг-
ностической целью для больных разных возрастных 
групп, имеющих экстрапирамидные и другие рас-
стройства, рекомендуют включать при МРТ-иссле-
довании железочувствительную методику Т2*-взве-
шенных изображений (Т2*-W или T2*) [3, 34, 35]. 
Поздние случаи необходимо клинически дифферен-
цировать с другими нейродегенеративными заболе-
ваниями: болезнь Паркинсона, болезнь диффузных 
телец Леви, болезнь Вильсона–Коновалова, болезнь 
Фара, нейроферритинопатия. Особенностью паркин-
сонизма в случаях с мутацией в гене PLA2G6 явля-
ется сочетание экстрапирамидных с пирамидными 
двигательными нарушениями, наличие мультифо-
кальных дистоний, ранние когнитивные нарушения. 
Дистонии, хорея являются первыми признаками бо-
лезни при нейроферритинопатии с более поздним 
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присоединением паркинсонизма [39]. Для болезни 
Вильсона–Коновалова типичными симптомами яв-
ляются тремор, ригидность. Диагноз подтверждает-
ся высоким содержанием меди в сыворотке крови. 
Болезнь Гентингтона (вариант Вестфаля юноше-
ский) отличается акинетико-ригидным синдромом, 
что также характерно для ПКАН, но аутосомно-до-
минантный тип наследования и является дифферен-
циально — диагностическим критерием.

Механизмы накопления железа в структурах го-
ловного мозга продолжают изучаться в генезе нейро-
дегенерации, что возможно повлияет на разработку 
новых терапевтических стратегий [9, 24, 25, 27–29, 
37].

Заключение. Особенностью представленного 
клинического наблюдения пациентки с ПКАН яви-
лась поздняя манифестация заболевания с быстрым 
прогрессированием патологического процесса. Хотя 
в настоящее время не существует специфических 
методов лечения данного заболевания, своевремен-
ная диагностика позволит уже на ранних стадиях 
назначать оптимальную симптоматическую терапию 
для повышения качества жизни пациентов.
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