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Введение
Спинальные мышечные атрофии (СМА) – гетероген-

ная группа наследственных заболеваний, характери-
зующихся дегенерацией мотонейронов передних рогов
спинного мозга и двигательных ядер черепно-мозговых
нервов, преимущественно с аутосомно-рецессивным
типом наследования. В 1968 г. W. Kennedy и соавт. была
описана СМА с поздним началом и медленно прогрес-
сирующим течением – болезнь Кеннеди или бульбо-
спинальная амиотрофия Кеннеди (БСАК). БСАК яв-
ляется редким заболеванием, наследуется по Х-сцеп-
ленному рецессивному типу и связана с повреждением
гена андрогенного рецептора (AR), расположенного в

локусе Xq11.2-12. Происходит экспансия тандемных
CAG-повторов в 1-м экзоне гена AR. В норме число ко-
пий CAG составляет 9–36, при БСАК увеличивается
число тандемных повторов от 38 до 72. Увеличение чис-
ла CAG-повторов и длины полиглутаминового участка
соотносится с более тяжелым течением и более ранним
началом заболевания [1–3]. Связывание андрогенов с
патологически измененным рецептором приводит к де-
фекту транскрипционной регуляции, запускается кас-
кад патологических реакций с участием белков тепло-
вого шока и отложением патологически измененных
белковых структур в цитозоле и ядре, с нарушением
функции митохондрий и хромосом. Мутантный белок
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Аннотация
Бульбоспинальная амиотрофия Кеннеди – редкое нервно-мышечное заболевание, связанное с повреждением гена андрогенного рецеп-
тора и наследуемого по Х-сцепленному рецессивному типу. Клиническая картина характеризуется комплексом неврологических и экс-
траневральных нарушений, включающим периферические парезы, бульбарный синдром, в ряде случаев сенсорную полинейропатию,
когнитивные, эндокринные и урологические нарушения. В статье представлен клинический случай бульбоспинальной амиотрофии
Кеннеди у мужчины с дебютом симптомов в 35 лет. Особенностями заболевания явились выраженное повышение уровня креатинфос-
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Abstract
Kennedy disease is a rare neuromuscular disease associated with damage of androgen receptor gene and inherited by the X-linked recessive type.
Its clinic features is characterized by a complex of neurological and extraneural disorders, including extremities peripheral paresis, bulbar syn-
drome. Some patients also have sensory polyneuropathy, cognitive impairment, endocrine and urological disorders. The article presents a clinical
case of a man with Kennedy disease, symptoms debuted at age of 35. The features of the disease were significantly increase the level of blood cre-
atinekinase, the presence of polyneuropathy. The data of a three-year observation of clinical and electromyographic manifestations, the results of
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приобретает цитотоксические свойства, вызывая ги-
бель мотонейронов ствола и спинного мозга. В пора-
женных нейронах выявляются внутриядерные белко-
вые полиглутаминсодержащие включения, что позво-
ляет отнести данное заболевание к группе полиглута-
миновых болезней.

Описаны редкие случаи гомозиготного носительства
CAG-экспансии в гене AR у женщин, что сопровожда-
лось развитием чрезвычайно «мягкого» фенотипа –
крампи, тремора рук и редких периоральных фасцику-
ляций [1–3]. 

БСАК дебютирует на 4–5-м десятилетии жизни, воз-
можно раннее начало на 2–3-м десятилетии, так и бо-
лее позднее (после 70 лет) [3]. Дегенеративные измене-
ния происходят преимущественно в двигательных яд-
рах XII, X, IX, V пар черепных нервов и мотонейронах
спинного мозга, что приводит к развитию парезов с ат-
рофиями и фасцикуляциями в проксимальных мышцах
конечностей, бульбарного синдрома (фибрилляции и
атрофия языка, дисфагия, дизартрия, дисфония) и сла-
бости мимических мышц с периоральными фасцикуля-
циями. Мышечная слабость является основным клини-
ческим проявлением. Помимо слабости встречаются
тремор, крампи, псевдогипертрофия икроножных
мышц. Тремор рук может быть первым симптомом за-
болевания, отмеченным у пациентов, и появляется в
среднем в возрасте 35 лет. Он, как правило, постураль-
ный и может привести к ухудшению повседневной дея-
тельности [5]. По мере нарастания слабости и атрофии
в мышцах тазового пояса, бедер появляются вспомога-
тельные приемы при вставании, «утиная» походка. На
поздних стадиях болезни может развиваться слабость
дыхательных мышц, однако дыхательная недостаточ-
ность возникает редко.

У части больных БСАК помимо моторных проявлений
имеются признаки сенсорной полиневропатии [1, 3, 4].
Чаще она остается субклинической и выявляется лишь
при электрофизиологическом исследовании в виде сни-
жения скорости или блока проведения по чувствитель-
ным волокнам [4]. У некоторых больных отмечаются на-
рушения вибрационной, болевой чувствительности, а
также невропатическая боль. Помимо неврологических
симптомов для БСАК характерны клинические симпто-
мы, обусловленные нарушением гормональной рецеп-
ции. Особое внимание привлекают эндокринные наруше-
ния (гинекомастия, импотенция, снижение либидо, те-
стикулярная атрофия), выявляемые более чем в 70% слу-
чаев. У большинства больных они сопровождаются нару-
шениями сперматогенеза и бесплодием. Гинекомастия
или снижение потенции нередко выступают первыми
признаками заболевания. Гинекомастия является наибо-
лее распространенным не неврологическим проявлением
и может встречаться в очень молодом возрасте. Пример-
но в 40% случаев при БСАК развиваются урологические
проблемы, предположительно также обусловленные ги-
посенситивностью к андрогенам. Наиболее типичной
среди них является задержка мочи в отсутствии гипертро-
фии простаты, требующая катетеризации [2]. 

Рядом авторов описано вовлечение в патологический
процесс при БСАК структур головного мозга, прежде
всего лобной доли. При этом паттерн выявленных ней-
ропсихологических нарушений включает в себя нару-
шения памяти, исполнительных функций, внимания и
указывает на преимущественно лобно-височную дизре-
гуляцию [6]. Это согласуется с нейровизуализационны-
ми исследованиями, показавшими распространенные
изменения белого и серого вещества головного мозга,
более выраженные в лобных долях [7].

Несмотря на то что БСАК характеризуется достаточно
специфическим комплексом нервно-мышечных нару-
шений и экстраневральных расстройств, в клинической
практике диагностика и дифференциальная диагности-
ка данного заболевания зачастую вызывают затрудне-
ния. Отчасти они связаны с вариабельностью выражен-
ности симптомов и сходством с другими заболевания-
ми, в частности боковым амиотрофическим склерозом
(БАС) [1, 2], что нередко приводит к ложной диагности-
ке БАС [3]. Кроме того, результаты лабораторного, ней-
рофизиологического и морфологического обследова-
ния при БСАК значительно отличаются от таковых при
других формах СМА. Осведомленность врача об этих
особенностях позволяет облегчить диагностический
поиск. 

Ниже приведено собственное трехлетнее наблюдение
(2016–2019 гг.) спорадического случая БСАК.

Клиническое наблюдение
Пациент С., 43 года. Первые симптомы появились в

возрасте 35 лет в виде снижения толерантности к фи-
зической нагрузке (дистанция ходьбы без отдыха до 
2 км), онемения стоп. Постепенно слабость нарастала,
через 3 года присоединилась слабость в руках, появи-
лись онемение кистей рук и подергивание в мышцах
ног. В 2016 г. в неврологическом статусе выявлялись
гипотрофия языка, глотание и фонация нарушены не
были. Имелись единичные фасцикулярные подергива-
ния на туловище, языке, периорально, умеренные гипо-
трофии 1-го межкостного промежутка и гипотенара.
Отмечалось снижение силы в проксимальных и дис-
тальных мышцах ног до четырех баллов, в дистальных
мышцах рук – до четырех баллов, в проксимальных
мышцах рук сила составляла 5 баллов. Сухожильные
рефлексы с ног не вызывались, с рук были снижены,
без четкой разницы сторон. Имелась гипалгезия по ти-
пу «перчаток и носков», другие виды чувствительности
не нарушены. Тазовые расстройства отсутствовали. Об-
ращала на себя внимание гинекомастия. Когнитивные
нарушения отсутствовали.

Семейный анамнез: у пациента трое детей, в семье по-
добных заболеваний не было. 

Заболевание неуклонно прогрессировало. К 2019 г.
появились нарушения глотания, фонации, дизартрия,
отмечается легкая слабость мимической мускулатуры,
походка приобрела характер «утиной», пациент стал
испытывать трудности при подъеме по лестнице, при
вставании на носки, на пятки. Дистанция ходьбы без от-
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дыха сократилась до 300 м, наросла слабость в руках и
выраженность гипотрофий (рис. 1, 2). При осмотре: па-
рез в дистальных мышцах рук – 3 балла, в проксималь-
ных – 4 балла, в проксимальных отделах ног – 3 балла,
в дистальных отделах ног – 2 балла. Расстройства чув-
ствительности не имели четкой динамики.

По результатам проведенных исследований: 
• Углеводный обмен не нарушен: показатели глюкозы

крови натощак, гликированный гемоглобин были в
норме за все время наблюдения. 

• Уровень общей креатинфосфокиназы (КФК) крови
превышал норму. В 2016 г. составил 1468 ЕД/л, в 2017 г. –
932 ЕД/л, 2018 г. – 1309 ЕД/л; 2019 г. – 565 ЕД/л (норма
до 170 ЕД/л).

• Общий анализ крови без патологии, колебание
значений СОЭ от 2 до 10 мм/ч. С-реактивный белок в
2016 г. – 0,5 мг/л, в 2019 г. – 1,1 мг/л. Антитела к амино-
ацилсинтетазам тРНК (Jo-1) не обнаружены (в 2016 г.).

По данным электромиографии (ЭМГ) в 2016 г. реги-
стрировалось снижение амплитуды М-ответа при ре-
гистрации с гипотрофированных мышц (рис. 3) и сен-
сорного ответа. Регистрировалась спонтанная актив-
ность в виде позитивных острых волн, потенциалов
фасцикуляций, потенциалов фибрилляций (рис. 4). 

Показатели потенциалов двигательных единиц –
ПДЕ (амплитуда, длительность) составили: m. tibialis

Рис. 1. Гипотрофия мышц кистей.
Fig. 1. Hypotrophy of the hand muscles.

Рис. 2. Гипотрофия мышц кистей.
Fig. 2. Hypotrophy of the hand muscles.

Рис. 3. Моторный ответ с N. Ulnaris.
Fig. 3. Motor response of the N. Ulnaris

Рис. 4. Спонтанная активность (m. tibialis anterior) Ц потенциалов
фибрилляций, потенциалов фасцикуляций, 2016 г.
Fig. 4. Spontaneous activity (m. tibialis anterior) C FP, FPs. 2016.

Рис. 5. ПДЕ (m. tibialis anterior) 2016 г.
Fig. 5. Motor unit potentials (m. tibialis anterior), 2016.

Рис. 6. ПДЕ (m. tibialis anterior) 2019 г.
Fig. 6. Motor unit potentials (m. tibialis anterior), 2019.
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anterior максимальное значение – 2607 мкВ, 15,8 мс;
среднее – 738 мкВ, 11,6 мс; m. extensorditorum макси-
мум – 3498 мкВ, 16,9 мс, среднее – 1452 мкВ, 13,2 мс. 

В 2019 г. – снизилась амплитуда моторного ответа
пропорционально выраженности гипотрофии (локте-
вой, срединный нервы), ПДЕ m. tibialis anterior макси-
мум – 15094 мкВ, 16,8 мс; среднее – 2538 мкВ, 13,6 мс
(рис. 5–7). Паттерн рекрутирования в 2016 г. и 2019 г.
носил четкий нейрогенный характер (рис. 8). 

При проведении транскраниальной магнитной сти-
муляции (2016 г.) признаков нарушения проведения по

пирамидным путям (кортико-цервикальный тракт) вы-
явлено не было – время центрального моторного про-
ведения 9,88–11,0 мс при норме 10,5 мс.

Учитывая наличие у пациента периферического тет-
рапареза в сочетании со значительно повышенным
уровнем КФК, с целью дифференциального диагноза с
воспалительной миопатией (до получения результатов
ДНК-диагностики) были выполнены магнитно-резо-
нансная томография (МРТ) и биопсия мышц.

При проведении МРТ мышц бедра (2016 г.) в Т1, Т2,
STIR-режимах изменения мягких тканей носили сим-
метричный характер: мышцы с признаками атрофии, с
замещением соединительной и жировой тканью, меж-
мышечные пространства увеличены – в сравнении с
МР-картиной контроля (рис. 9). 

Рис. 7. Динамика распределения ПДЕ 2016 г., Ц 2019 г.
Fig. 7. Dynamics of MUP distribution, 2016, C, 2019.

Рис. 8. Турно-амплитудный анализ 2016 г. и 2019 г.
Fig. 8. Turn-amplitude analysis, 2016 and 2019.

Рис. 9. МРТ мышц верхней трети бедра в режиме Т1 пациент С. 
и пациент Н. (контроль).
Fig. 9. T1-weighted MRI of muscles of the upper third of the thigh: patient S.
and patient N. (control).

Рис. 10. Чередование атрофичных и гипертрофированных
мышечных волокон. Окраска гематоксилином и эозином, ×100.
Fig. 10. Alternating atrophic and hypertrophic muscle fibers. Hematoxylin and
eosin stain, 100×.

Рис. 11. Выраженные дистрофические изменения мышечных
волокон с вакуолизацией их цитоплазмы. Очаговое замещение
мышечной ткани жировой. Окраска гематоксилином и эозином,
×200.
Fig. 11. Pronounced dystrophic changes in muscle fibers with cytoplasmic
vacuolization. Foci of muscle tissue substitution with adipose tissue.
Hematoxylin and eosin stain, 200×.

Рис. 12. Гипертрофированные мышечные волокна: увеличение
содержания кислых мукополисахаридов в цитоплазме.
Комбинированная окраска реактивом Шиффа и альциановым
синим, ×400.
Fig. 12. Hypertrophic muscle fibers: elevated levels of acid
mucopolysaccharides in the cytoplasm. Combined Schiff’s reagent–Alcian
blue stain, 400×.
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По данным биопсии кожно-мышечного лоскута бедра
(2016 г.), определялось чередование участков атрофии
и гипертрофии мышечных волокон (рис. 10), их выра-
женные дистрофические изменения с расщеплением
цитоплазмы, формированием вакуолей (рис. 11) и оча-
гов некроза. Содержание кислых мукополисахаридов
было повышено (рис. 12). Зоны повреждения мышеч-
ной ткани на значительном протяжении замещены жи-
ровой и фиброзной тканью (рис. 13). Выявлялись фоку-
сы регенерации с группами многоядерных миобластов
(рис. 14), очаговые лимфоплазмоцитарные инфильтра-
ты (рис. 15). 

При проведении генетического исследования (пря-
мая ДНК-диагностика – оценка числа CAG-повторов 
в 1 экзоне гена AR) было выявлено 43 повтора (2016 г.).

Обсуждение
Как правило, при наличии развернутой клинической

картины диагностика БСАК не вызывает затруднений.
Сочетание признаков поражения нижнего мотонейрона
с полиневропатией, проявлениями гипогонадизма и ме-
таболическими расстройствами, данные нейрофизиоло-
гического исследования позволяют заподозрить БСАК и
провести генетическое обследование. Прямая ДНК-диаг-
ностика с оценкой количества тандемных CAG-повторов
в гене AR является решающим методом верификации
диагноза. Так, у пациента С. в 2016 г. было выявлено 
43 повтора (при норме 9–36), что соответствовало тому
комплексу клинико-инструментальных данных, кото-
рый имелся к моменту получения результатов генети-
ческого исследования.

На ранних стадиях болезни диагностика БСАК может
оказаться достаточно сложной. Круг дифференциаль-
ного диагноза в первую очередь включает БАС, а также
прогрессирующие мышечные дистрофии, болезнь Хи-
роямы, постполиомиелитический синдром, полинейро-
патии, множественную моторную нейропатию с блока-
ми проведения и др. [2]. Определяющим методом в по-
становке диагноза является ЭМГ. 

При проведении нейрофизиологического обследова-
ния у пациентов с БСАК выявляются признаки текуще-
го денервационно-реинервационного процесса. Дина-
мическое проведение ЭМГ позволяет оценить темпы
прогрессирования денервационно-реинервационного
процесса, исключить быстропротекающие заболевания
(БАС). Постепенно длительно текущий процесс приво-
дит к появлению характерных для СМА значительно
укрупненных ПДЕ – до десятков тысяч мкВ. Кроме то-
го, отличительной чертой БСАК служит поражение сен-
сорных волокон [4, 8]. Особую роль нейрофизиологиче-
ское исследование приобретает при дифференциаль-
ной диагностике с БАС. Помимо вовлечения в дегенера-
тивный процесс сенсорных волокон и существенно бо-
лее медленной динамики миографических показате-
лей, при БСАК в отличие от БАС отсутствуют признаки
поражения центрального двигательного нейрона, вы-
являемые при проведении транскраниальной магнит-
ной стимуляции. В описанном случае у пациента С. вре-

Рис. 13. Зона замещения мышечной ткани фиброзной. 
Окраска пикрофуксином по ван Гизону, ×400.
Fig. 13. Area of muscle tissue substitution with fibrous tissue. Van Gieson's
picrofuchsin stain, 400×.

Рис. 14. Регенерация мышечных волокон с формированием
многоядерных миобластов. Окраска гематоксилином и эозином,
×400.
Fig. 14. Muscle fiber regeneration with multinucleated myoblast formation.
Hematoxylin and eosin stain, 400×.

Рис. 15. Очаговые лимфоплазмоцитарные инфильтраты. Окраска
гематоксилином и эозином, ×400. 
Fig. 15. Focal lymphoplasmacytic infiltration. Hematoxylin and eosin stain,
400×. 
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мя центрального моторного проведения оставалось в
норме за все время наблюдения. 

В последние годы были пересмотрены представления
о процессах, протекающих в мышечной ткани при
БСАК. Экспериментально был доказан миопатический
вклад в фенотип болезни Кеннеди [9]. Возможно, такой
механизм развития амиотрофий может объяснить вы-
сокие уровни КФК, регистрируемые при этом заболева-
нии. Учитывая, что повышение уровня КФК характерно
для воспалительных миопатий, являющихся потенци-
ально курабельными заболеваниями, для исключения
миозита могут быть применены дополнительные диаг-
ностические методы: патоморфологическое и визуали-
зационное исследование мышц. При СМА гистологиче-
ское исследование биоптатов мышц выявляет денерва-
ционную атрофию [10].

При проведении МРТ определяется мышечный объ-
ем и степень дегенерации мышц с замещением жиро-
вой тканью, оценивается наличие признаков воспале-
ния. Одним из показаний для проведения МРТ являет-
ся подозрение на миопатию вследствие специфической
клинической картины, но без обнаружения первично-
мышечного паттерна при ЭМГ [11]. Распределение жи-
ровой ткани и соотношение ее с мышечной исследуется
в Т1-импульсном режиме. Оценивается симметрич-
ность/асимметричность, избирательность поражения
отдельных мышц, что имеет значение при постановке
диагноза прогрессирующих мышечных дистрофий.

Для выявления воспалительных изменений приме-
няются Т2-импульсный и STIR режимы. Избыточное
накопление воды, характеризующееся усилением сиг-
нала, симметричность и равномерность поражения сви-
детельствует о миозите. Проведенное пациенту С. 
МР-исследование мышц не выявило паттерна, соответ-
ствующего прогрессирующей мышечной дистрофии.
Отсутствие МР-признаков, характерных для воспале-
ния, стало дополнительным аргументом против диаг-
ноза полимиозита. Выявленные визуализационные из-
менения согласовывались с данными биопсии. 

Заключение
Таким образом, такое редко встречающееся заболева-

ние, как БСАК, может вызвать затруднения в постанов-
ке диагноза, особенно в дебюте заболевания. Комплекс-
ный подход позволяет наиболее точно определиться с
характером патологического процесса, избежав оши-
бочной интерпретации клинических и инструменталь-
ных проявлений. 
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