
Медицинский алфавит № 2 / 2026. Неврология и психиатрия (1) 47

Введение
Полинейропатия – распространенная полиэтиологиче-

ская нозологическая единица, возникающая у людей всех 
возрастов как самостоятельное заболевание периферической 

нервной ткани или вторичное поражение ее вследствие 
генерализованного соматического заболевания, патологи-
ческого состояния или интоксикации.

Цианокобаламин-дефицитная полинейропатия 
при ингаляционном воздействии закиси азота 
и тиамин-дефицитная полинейропатия на фоне 
болезни Шарко – Мари – Тута 1-го типа: два 
клинических наблюдения
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РЕЗЮМЕ
Цель исследования. Демонстрация редких и сочетанных форм полинейропатий, возникающих вследствие дефицита витаминов на фоне 
экзогенной интоксикации (закись азота) и предсуществующей наследственной патологии (болезнь Шарко – Мари – Тута), с акцентом 
на обратимый характер симптомов при своевременной этиопатогенетической терапии.
Материалы и методы. Представлены два клинических наблюдения пациенток 27 и 29 лет с впервые выявленными полинейропатиями. Проведен 
комплексный анализ анамнестических данных (профессиональный, токсикологический, нутритивный, семейный), неврологического статуса, 
лабораторных показателей (витамин B 12, тиамин), электронейромиографии и молекулярно-генетического тестирования.
Результаты. В первом наблюдении у пациентки с профессиональным контактом с закисью азота выявлена В12-дефицитная полинейропатия, 
подтвержденная снижением уровня кобаламина и макроцитарной анемией. Во втором случае на фоне хронической алкогольной нагрузки 
диагностирован дефицит тиамина, при этом фенотипические особенности (деформация стоп) и результаты генетического тестирования 
позволили верифицировать болезнь Шарко – Мари – Тута 1-го типа (дупликация 17р11, ген PMP22). Назначенная заместительная терапия 
(цианокобаламин, тиамин) привела к регрессу парестезий, улучшению чувствительности и частичному восстановлению двигательных функций.
Заключение. Представленные случаи иллюстрируют необходимость системного диагностического подхода при полинейропатиях, 
включающего оценку приобретенных дефицитных состояний даже при подтвержденной генетической патологии. Своевременная 
коррекция витаминной недостаточности обеспечивает значимый клинический ответ и улучшает качество жизни пациентов.
КЛЮЧЕВЫЕ СЛОВА: сочетанная этиология полинейропатии; ингаляционная токсическая нейропатия; В12-дефицитная полинейропатия; 
профессиональные полинейропатии; редкие причины нейропатии; редкая причина дефицита цианокобаламина.
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Cyancobalamine-deficiency polyneuropathy associated with 
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SUMMARY
Objective. To demonstrate rare and combined forms of polyneuropathies resulting from vitamin deficiencies against the background of exogenous 
intoxication (nitrous oxide) and pre-existing hereditary pathology (Charcot–Marie–Tooth disease), emphasizing the reversible nature of symptoms 
with timely etiopathogenetic therapy.
Materials and methods. Two clinical observations of 27- and 29-year-old female patients with newly diagnosed polyneuropathies are presented. 
A comprehensive analysis of anamnestic data (occupational, toxicological, nutritional, family history), neurological status, laboratory parameters 
(vitamin B 12, thiamine), electroneuromyography, and molecular genetic testing was performed.
Results. In the first case, a patient with occupational exposure to nitrous oxide was diagnosed with B 12-deficiency polyneuropathy, confirmed by 
decreased cobalamin levels and macrocytic anemia. In the second case, against the background of chronic alcohol consumption, thiamine 
deficiency was detected; phenotypic features (foot deformity) and genetic testing results verified Charcot–Marie–Tooth disease type 1 (17p11 
duplication, PMP22 gene). Prescribed replacement therapy (cyanocobalamin, thiamine) led to regression of paresthesia, improved sensitivity, 
and partial restoration of motor functions.
Conclusion. The presented cases illustrate the necessity of a systematic diagnostic approach for polyneuropathies, including assessment of 
acquired deficiency states even with confirmed genetic pathology. Timely correction of vitamin deficiency provides a significant clinical response 
and improves patients‘ quality of life.
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Цель. В настоящей статье будут описаны редкие случаи 
возникновения первичной дефицитной полинейропатии 
и сочетанной формы заболевания на фоне предсуще-
ствующей генетически детерминированной патологии.

Материалы и методы
Описание клинических наблюдений

Клинический случай № 1
Женщина, 27 лет. Жалобы на шаткость при ходь-

бе, повышенную физическую утомляемость, внезапно 
развившиеся выраженные парестезии в конечностях 
до уровня локтевых сгибов и колен, беспокоящие в те-
чение 3 недель.

Анамнез: пациентка – профессиональный декоратор по-
мещений, деятельность связана в том числе с заполнением 
газовыми смесями (гелий, оксид азота) воздушных шаров. 
Хронические заболевания, употребление токсических 
веществ отрицает. Наследственность по заболеваниям 
нервной системы не отягощена. В соматическом статусе – 
легкая бледность кожных покровов, в остальном – без 
особенностей.

Неврологический статус: сознание ясное, в простран-
стве, времени и собственной личности ориентирована 
правильно. Менингеальных симптомов нет. Обманов 
восприятия, патологических поведенческих реакций нет, 
на вопросы отвечает правильно. Тестирование по Мон-
реальской шкале – 29 баллов (норма).

Черепные нервы интактны. Сухожильные рефлексы 
с рук и ног снижены, ахилловы и карпорадиальные отсут-
ствуют. Поверхностные рефлексы (брюшные) достаточные. 
Патологических рефлексов нет. Сила мышц полная. Бо-
левая чувствительность изменена в верхних конечностях 
по типу «высоких перчаток», нижних конечностей по типу 
«гольф». Температурная, тактильная сохранены. Наруше-
ние проприоцептивной чувствительности в пальцах стоп. 
Снижение вибрационной чувствительности на уровне 
медиальных лодыжек до 4 секунд.

Пальце-носовая проба, пяточно-коленная проба – не-
уверенно с двух сторон, с элементами дисметрии. В позе 
Ромберга с закрытыми глазами – неустойчивость (не гру-
бая). Симптом Лермитта неубедительный. Функции тазо-
вых органов не нарушены.

Данные лабораторных и инструментальных обследований
Клинический анализ крови – гемоглобин – 105 г/л (<), 

средний объем эритроцитов – 105,8 фл (85,0–105,0), сред-
няя концентрация гемоглобина в эритроците 35,0 пг (24,0–
33,0), остальные показатели в норме.

Биохимический анализ крови – снижена концентрация 
В12 (90 пг/мл). В остальном – без особенностей, в том 
числе концентрация фолиевой кислоты и С-реактивного 
белка в пределах нормы.

Общий анализ мочи – без особенностей.
Анализ крови на ВИЧ, гепатит В и С, сифилис – от-

рицательны. Ультразвуковое исследование брюшной по-
лости и забрюшинного пространства, органов малого 
таза, фиброгастродуоденоскопия, рентгенограмма легких, 
электрокардиограмма – без патологии.

Электронейромиография: сенсомоторное аксонально – 
демиелинизирующее поражение нервов верхних и нижних 
конечностей по полиневритическому типу, более выражен-
но в сенсорных нервах нижних конечностей.

Диагноз: В12-дефицитная полинейропатия (предпо-
ложительно токсического (N2O) генеза.

Назначена терапия цианкобаламином 1000 мкг в/м 
10 дней, затем 1000 мкг 1 р/нед, 8 нед. С рекомендацией 
смены характера труда.

При осмотре через 6 нед показатели клинического 
анализа крови нормализовались. Отмечена положитель-
ная динамика: уменьшение выраженности парестезий 
и шаткости при ходьбе, улучшилась толерантность к фи-
зическим нагрузкам.

Клинический случай № 2
Пациентка, женщина 29 лет, жалобы на слабость и па-

рестезии в конечностях, преимущественно нижних.
Анамнез – симптомы возникли 6 мес назад, прогрессиру-

ют, в течение последнего месяца стали более выраженными, 
пациентка обратилась за медицинской помощью. Из анамнеза 
жизни – соматические и неврологические заболевания отрицает. 
Семейный анамнез не отягощен. Профессия – бармен. Упо-
требление алкоголя – 3–4 порции 3–5 раз в неделю более 3 лет.

В соматическом статусе – легкие пастозность, гипере-
мия и усиление капиллярного рисунка кожи лица.

В неврологическом статусе – сознание ясное, в про-
странстве, времени и собственной личности ориенти-
рована правильно. Менингеальных симптомов нет. Об-
манов восприятия нет. На вопросы отвечает правильно. 
Эмоционально несколько гиперлабильна. Тестирование 
по Монреальской шкале – 28 баллов (норма).

Черепные нервы интактны. Сухожильные рефлексы 
с рук снижены, коленные, ахилловы рефлексы отсутствуют. 
Брюшные рефлексы – достаточные. Патологических реф-
лексов нет. Легкая гипотрофия мышц голеней и межостных 
мышц стоп. Затруднено выполнение теста «постоять на пят-
ках». Снижение силы в мышцах-разгибателях стоп до 4 
баллов, в остальных группах мышц сила сохранена. Кон-
трактур нет, объем движений в суставах сохранен. Снижение 
тактильной и болевой чувствительности верхних конечно-
стей по типу «перчаток», нижних конечностей – по типу 
«высоких носков». Грубое нарушение проприоцептивной 
чувствительности в пальцах стоп и вибрационной на уровне 
медиальных лодыжек (3 сек). Негрубая деформация стоп 
по типу стопы Фридрейха и молоткообразная деформация 
пальцев стоп. Пальце-носовая проба, пяточно-коленная 
проба – неуверенно с двух сторон, с элементами дисме-
трии. Легкое дрожание вытянутых рук. В позе Ромберга 
с закрытыми глазами – пошатывание. Симптом Лермитта 
отрицательный. Функции тазовых органов не нарушены.

Пациентка сообщала также, что в течение всей жизни 
отмечала сложности в подборе удобной обуви.

Данные лабораторных и инструментальных обследований
Клинический анализ крови – норма.
Биохимический анализ крови – концентрация тиамина – 

0,9 нг/мл (2,10–4,30). В остальном – без особенностей.
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Общий анализ мочи – норма.
Анализ крови на ВИЧ, гепатит В и С, сифилис – от-

рицательны. Ультразвуковое исследование брюшной по-
лости и забрюшинного пространства, органов малого 
таза, фиброгастродуоденоскопия, рентгенограмма легких, 
электрокардиограмма – без существенных изменений.

Электронейромиография: снижение скорости проведе-
ния импульса по перонеальным нервам с 2 сторон до 24 м/с 
справа и 22 м/с слева (скорость проведения импульса 
по нервам верхних конечностей – 28 м/с) со сниженными 
потенциалами мышечного ответа на фоне диффузного 
первично аксонального поражения с признаками вторичной 
демиелинизации сенсорных и моторных нервных волокон, 
более выражено на нижних конечностях.

Генетическое тестирование: дупликация в 17 хромосоме 
(17р11), гене белка периферического миелина 22 (РМР22).

Диагноз – болезнь Шарко – Мари – Тута 1-го типа, 
осложненная полинейропатией вследствие недостаточ-
ности тиамина.

Проведена терапия тиамином 100 мг/сут внутримы-
шечно 7 дней с переходом на пероральный прием тиамина 
100 мг/сут, 2 месяца.

Купированы парестезии, улучшилась чувствительность 
в нижних конечностях и стало значимо менее выраженным 
субъективное ощущение слабости в ногах (дорсофлексия 
значимо не изменилась).

Обсуждение
Классификация полинейропатий [1]
Первичные:

	– наследственные (болезнь Шарко – Мари – Тута, Де-
жерина – Сотаса, Рефсума);

	– идиопатические воспалительные (острая и хрониче-
ская демиелинизирующие полирадикулонейропатии).
Вторичные:

	– дисметаболические (диабетическая, уремическая);
	– дефицитарные (при недостатке витаминов);
	– токсические (алкогольная, лекарственная, промыш-
ленная);

	– ассоциированные с системными заболеваниями (диспро-
теинемии, саркоидоз, болезни соединительной ткани);

	– инфекционные и поствакцинальные (при ВИЧ, диф-
терии, гепатитах);

	– паранеопластические;
	– обусловленные физическими факторами (вибрация, 
холод).

Генетически детерминированные полинейропатии
Наследственные периферические нейропатии вклю-

чают сенсорно-моторные (HMSN), моторные (HMN), 
сенсорные (HSN) и сенсорно-вегетативные (HSAN) фор-
мы [1, 2]. Наиболее распространена болезнь Шарко – 
Мари – Тута (ШМТ), в 80–90 % случаев обусловленная 
изменением числа копий гена PMP22 (хромосома 17p.12) 
или мутациями в генах GJB1, MPZ, MFN2 [3, 4]. Дупли-
кация/делеция PMP22 вызывает дозозависимую сверх-
экспрессию белка в шванновских клетках, приводящую 
к протеасомной перегрузке, агрегации белка и нарушению 

аутофагии [4]. Мутации в MPZ вызывают агрегацию белка 
в эндоплазматическом ретикулуме и апоптоз [2, 4]. В ос-
нове ШМТ лежит дисфункция взаимодействия аксонов 
и шванновских клеток, приводящая к демиелинизации 
или аксонопатии [2].

Болезнь классифицируется по возрасту начала (от не-
онатального до позднего взрослого), типу поражения 
(демиелинизирующий/аксональный) и типу наследования 
(аутосомно-доминантный, рецессивный, Х-сцепленный) [5]. 
Историческая классификация HMSN (I–VII) уступила 
место современной, учитывающей фенотип, электрофизио-
логические данные, тип наследования и причинный ген [5].

Тиамин-дефицитные и этанол-ассоциированные 
полинейропатии

Дефицит тиамина (витамина B 1), критичного для 
энергетического обмена, возникает при алиментарной 
недостаточности, алкоголизме, мальабсорбции, после 
бариатрических операций [3, 7]. Активная форма (тиа-
миндифосфат) – кофактор ключевых ферментов цикла 
Кребса и пентозофосфатного пути. Его дефицит ведет 
к снижению синтеза АТФ, лактат-ацидозу, нарушению 
синтеза миелина и нейротрансмиссии [4]. Периферическая 
нервная система страдает при хроническом дефиците, про-
являясь аксональной полинейропатией по данным ЭНМГ 
и биопсии [4]. Неврологическая симптоматика (слабость, 
атаксия, когнитивные расстройства) часто обратима при 
своевременной терапии [4].

Алкогольная полинейропатия (до 36 % всех полинейро-
патий) имеет смешанный патогенез: прямое токсическое 
действие этанола/метаболитов и вторичный дефицит 
тиамина из-за мальабсорбции и нарушения утилизации 
[6, 8, 9, 13]. Выделяют хроническую токсическую форму 
(преобладание чувствительных и вегетативных наруше-
ний) и острую/подострую тиаминдефицитную форму 
(преобладание двигательных расстройств и атаксии) [9, 
12–14]. Течение часто прогрессирующее, стабилизирую-
щееся при отмене алкоголя и лечении тиамином [9, 16].

Цианкобаламин-дефицитная полинейропатия
Неврологические проявления дефицита витамина 

B12 (фуникулярный миелоз, сенсомоторная полиней-
ропатия, когнитивные расстройства, оптическая ней-
ропатия) могут опережать гематологические измене-
ния [7, 8]. Патогенез комбинированный: 1) снижение син-
теза S-аденозилметионина, необходимого для образования 
миелина; 2) накопление метилмалоновой кислоты (ММК), 
нарушающей энергетический обмен и вызывающей эк-
сайтотоксичность; 3) нарушение метаболизма миелина 
из-за блокады метилмалонил-КоА мутазы; 4) дисбаланс 
нейротрофических факторов [8, 14–16, 19]. Полинейро-
патия преимущественно аксональная.

Причины дефицита B12: наследственные (дефекты 
внутреннего фактора Кастла, транспорта), алиментар-
ные, заболевания ЖКТ (атрофический гастрит, резекция 
кишечника, мальабсорбция), прием лекарств (метформин, 
закись азота, ингибиторы протонной помпы), повышенная 
потребность [7, 12, 20].
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Заключение
Этиологическая и патогенетическая гетерогенность 

полинейропатий требует системного подхода к диа-
гностике. Тщательный анализ анамнестических данных 
(семейного, профессионального, токсикологическо-
го, нутритивного) является критически важным для 
установления первопричины. Наследственные формы 
являются важной составляющей в структуре заболе-
ваний периферической нервной системы. Их течение 
может быть модифицировано внешними факторами, 
что необходимо учитывать при интерпретации невроло-
гического дефицита. Приобретенные полинейропатии, 
в свою очередь, остаются значимыми и потенциально 
обратимыми состояниями. Клиническая картина может 
развиваться субклинически, а неврологические проявле-
ния – опережать или существовать изолированно от клас-
сических гематологических или системных маркеров. 
Своевременная и целенаправленная диагностика в со-
четании с молекулярно-генетическим тестированием при 
обоснованном подозрении позволяют верифицировать 
сложные и сочетанные формы полинейропатий. В случае 
приобретенных вариантов полинейропатии, адекватная 
терапия может приводить к регрессу симптоматики, что 
подчеркивает важность раннего выявления и коррекции 
течения заболевания.
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