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Аннотация: Наследственные атаксии – клинически и генетически гетерогенная группа заболеваний 
нервной системы (в большинстве случаев прогрессирующих), основной клинической характеристикой 
которых является расстройство координации движений, обусловленное дегенерацией соответствующих 
афферентных и эфферентных нейрональных систем. Наследственные атаксии подразделяют на аутосом-
но-доминантные, аутосомно-рецессивные и X-сцепленные рецессивные формы, выделяют также спора-
дические формы с неустановленным или неизвестным механизмом передачи. В данной статье рассмотре-
но влияние наследственных атаксий на когнитивные функции. Также представлены различные исследова-
ния, которые в совокупности указывают на взаимосвязь между моторными и когнитивными нарушениями 
у пациентов, страдающих наследственными атаксиями.
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Abstract. Hereditary ataxias are a clinically and genetically heterogeneous group of nervous system diseases, 
mostly progressive and mainly clinically characterized by coordination disorders due to degenerateion of the 
corresponding afferent and efferent neuronal systems. Hereditary ataxias are divided into autosomal dominant, 
autosomal recessive, and X-linked recessive forms; sporadic forms with unspecified or unknown transmission 
mechanism are also distinguished. In this article, we review the impact of hereditary ataxias on the cognitive 
function. We present data from various studies that collectively shed light on the complex relationships between 
motor and cognitive impairments in patients with hereditary ataxias.
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Введение
Наследственные атаксии (НА) – группа гетерогенных заболеваний, характеризующихся 

нарушением координации. В большинстве случаев НА возникают в результате дисфункции 
мозжечка или нарушений иннервации вестибулярных или проприоцептивных афферентных во-
локон, входящих в мозжечок [1]. В основе развития НА является увеличение количества три-
нуклеотидных повторов в каком-либо гене (ATXN1-3, CACNA1A, ATXN7, PPP2R2B, TBP), что 
приводит к различным типам спиноцеребеллярных атаксий – СЦА (СЦА1, СЦА 2, СЦА 3, СЦА 
6, СЦА 7, СЦА 12, СЦА 17) [2].

На территории России превалирует СЦА 1 типа (41 % от всех случаев заболеваний), которая 
распространена в Восточной Сибири в популяции якутов. За последние годы наблюдается рост 
распространенности этого заболевания, показатель достигает 77,6 на 100 000 населения (в 1997 
г. аналогичный показатель составлял 35 на 100 000 нас) [5]. 

Распространённость аутосомно-рецессивных наследственных атаксий составляет 1,8 – 4,9 
случаев на 100 000 человек [1]. В общей сложности известно более 59 различных аутосомно-
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рецессивных форм заболеваний, имеющих симптомы мозжечковой атаксии [8]. Из аутосомно-
рецессивных форм самой распространённой является атаксия Фридрейха, связанная с чрезмер-
ным увеличением GAA повторов в гене фратаксина FXN [9]. По данным Научного центра не-
врологии (Москва), наиболее часто встречаются атаксия Фридрейха и POLG-ассоциированные 
атаксии, которые вместе составляют до 32,9 % аутосомно-рецессивных атаксий [4].

Клиническая картина наследственных атаксий характеризуется как моторными, так и не-
моторными симптомами. К моторным относятся туловищная и конечностная атаксия, диадохо-
кинез, интенционный и постуральный тремор, дизартрия, нистагм, нарушение последователь-
ности движений. К немоторным симптомам можно отнести снижение памяти, нарушение зри-
тельно-пространственных функций, нарушение эмоционального фона в виде несдержанности 
эмоций и вспыльчивости [3, 5, 6].

Изучение когнитивных нарушений при НА является актуальной проблемой в связи с рас-
пространением заболевания в РФ, особенно в Восточной Сибири с наибольшим очагом рас-
пространения в РС (Я). Своевременное оказание медицинской помощи позволит пациентам с 
наследственными атаксиями улучшить функции когнитивной сферы, улучшить качество жизни 
и позволит им продлить трудоспособный период.

Результаты и обсуждение
Роль мозжечка в познании окружающего мира и проявлении эмоций, о влиянии его на ког-

нитивные функции и нарушения поведения описана в исследованиях, которые были проведены 
в последние 25 лет [21, 26].

В 1998 году был описан мозжечковый когнитивно-аффективный синдром (Cerebellar 
cognitive affective syndrome – CCAS), который был назван по имени исследователей, описавших 
его, как синдром Шмахманна, Манто и Мариен. Этот синдром сопровождается когнитивными 
нарушениями в зрительно-пространственной памяти, нарушениями планирования, изменением 
личности в виде неправильного поведения, притупления эмоций и речевых нарушений в виде 
диспрозодии, аграмматизма и аномии. [20]. Разработанная шкала ССАS в клинической практи-
ке показала положительный результат при скрининговых исследованиях. Hoche и коллеги раз-
работали шкалу CCAS/Schmahmann (CCAS-S), которая состоит из 10 нейропсихологических 
тестов, таких как: оценка беглости речи, оценка гибкости мышления, оценка объема памяти, 
оценка зрительно-пространственной сферы, вербальный контакт, абстракция мышления, оцен-
ка эмоциональной сферы, самоконтроль [12]. Кроме этого, было показано, что выраженность 
и прогрессирование когнитивных нарушений значительно связаны с тяжестью мозжечкового 
синдрома. Шкала CCAS-S может быть применена в дополнение к шкале CCAS в клинической 
практике при ведении пациентов со спиноцеребеллярными атаксиями [15].

Снижение специфичности шкалы CCAS-S может быть обусловлено влиянием возраста и 
уровнем образования пациента. Некоторые авторы положительно оценили предположение о 
наличии связи между двигательными нарушениями и когнитивным снижением, но наличие 
различного уровня образования, маленькие объемы выборок и неоднородность методов оценки 
когнитивных способностей привели к противоречивым выводам [10].

Последние исследования предлагают систематические и количественные доказательства 
участия мозжечка в Теории разума (ToM). В дополнение к дефициту двигательных функций, 
пространственной памяти и произношения слов у этих пациентов также наблюдалось истоще-
ние ToM [9]. 

Абель с группой ученых предоставили более локализованные доказательства предположе-
ния, выявив дефицит ToM у пациентов, страдающих изолированным дегенеративным заболева-
нием мозжечка. Более того, визуализация исследования здоровых людей также продемонстри-
ровали сильную активацию мозжечка во время решения задач ТоМ. Это наблюдение предпола-
гает, что повреждение мозжечка может существенно способствовать ухудшению способности 
к мыслительным процессам [7].
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Структуры мозжечка взаимодействуют с некоторыми зрительными, корковыми и лимбиче-
скими системами, а также участвуют в восприятии эмоциональных лиц (без выделения единых 
основных эмоций) [13]. Подтверждением этому служат данные функциональных исследова-
ний, указывающих на активацию мозжечка, когда эмоции генерируются или происходит об-
работка мимических эмоций [15]. 

Advanced Theory of Mind (ТоМ) состоит из 14 историй, описывающих жизненные ситуации, 
в которых участников исследований просили дать оценку поведения главного героя истории  
с интерпретацией поведения главного героя рассказа. По результатам тестирования пациентов 
с СЦА по ТоМ, было выявлено, что когнитивный профиль не поврежден в отношении перцеп-
тивных и вычислительных способностей [11]. 

В исследовании Ма и коллег была выявлена положительная корреляция между когнитив-
ным дефицитом у пациентов с СЦА 1 типа с клинической тяжестью атаксии [14]. В то же время 
было обнаружено, что нейропсихологическая батарея тестов, которая используется для оценки 
когнитивных функций, не может достоверно отразить имеющиеся нарушения вследствие раз-
нообразия различных этносов, имеющих различную культуру, обычаи и языки [16]. Кроме того, 
в этом же исследовании отмечается дефицит логического мышления и зрительно-простран-
ственной ориентации, а социально-когнитивный профиль пациентов с СЦА 1 типа характери-
зуется нормальным показателем эмоциональной активности [14]. 

Несмотря на генетические и клинические сходства, различные мутации СЦА имеют не-
которые характерные фенотипические особенности. Частота когнитивных нарушений, на-
пример, варьирует между различными типами СЦА. Легкое ухудшение психического состо-
яния, эмоциональная лабильность наблюдаются у 25 % пациентов со СЦА 1 типа. Генис и 
соавторы описали «лобные» симптомы на поздних стадиях заболевания, такие как эйфория 
и эмоциональная нестабильность. В клинических описаниях СЦА 2 типа частота когнитив-
ного дефицита варьирует от 5 до 19 %. Большинство клинических исследований пациентов 
с СЦА 3 типа различного этнического происхождения подчеркивают отсутствие когнитив-
ной дисфункции, обнаружилось, что легкое снижение объемов памяти ограничивается у 2 из  
143 пациентов [16].

Хотя интеллектуальные симптомы не входили в типичный клинический спектр симптомов 
СЦА, нейропсихологическое тестирование выявило незначительные отклонения в общем ин-
теллекте, исполнительной дисфункции, памяти, зрительно-пространственной ориентации, вни-
мании и скорости психомоторной деятельности [21].

Степень прогрессирования когнитивных нарушений зависит от типа СЦА. Показатели шка-
лы MMSE (Mini-Mental State Examination, Краткая шкала оценки когнитивных дисфункций)  
у пациентов с СЦА 1, 3, 7 типов были значительно ниже, чем в контрольной группе, хотя они и 
не достигли отметки 24 балла [16]. Показатели пациентов с СЦА 2, 6, 8, 10 типов были близки  
к показателям контрольной группы. Кроме того, пациенты с СЦА 12 и 17 типов получили  
гораздо более низкие баллы, достигнув пограничной отметки в 24 балла на поздней стадии  
заболевания, указывающие на наличие деменции при этих подтипах [17]. 

При исследовании вербальной памяти пациентов с СЦА 1 типа были сделаны противоречи-
вые выводы. Некоторые исследования показали, что вербальная память была заметно снижена 
при СЦА 1 типа по сравнению с СЦА 2 и 3 типов. По данным другого исследования, немедлен-
ное и отсроченное запоминание было относительно сохранным при СЦА 1 типа, чем при СЦА 
2 и 3 типов. При СЦА 6 типа ухудшение рабочей памяти, вербальной или зрительно-простран-
ственной памяти не было значительным, в то время как у пациентов с СЦА 7 типа наблюдался 
дефицит памяти распознавания как на начальном этапе, так и в последующем, что отражалось в 
тесте памяти распознавания, при этом размер выборки исследования был невелик. Кроме того, 
у пациентов с СЦА 8 типа были нарушены немедленное вспоминание и отсроченное вспоми-
нание. Клинические данные, изучающие проблемы с памятью при СЦА 10 типа, относительно 



52

ВЕСТНИК СЕВЕРО-ВОСТОЧНОГО ФЕДЕРАЛЬНОГО УНИВЕРСИТЕТА ИМЕНИ М.К. АММОСОВА
Серия «МЕДИЦИНСКИЕ НАУКИ», № 1 (34) 2024

редки: у одного пациента отмечается умеренное снижение памяти, а другого пациента проблемы  
с обучением. Плохое формирование антероградной памяти наблюдалось у 2 из 10 пациентов с 
СЦА 12 типа на поздней стадии заболевания [12]. 

Исследования, связанные с психомоторной скоростью, были относительно редкими при 
СЦА. Исследование прогрессирования нарушения когнитивных функций при СЦА 1, 2, 3, 6 и 7 
типов показало нарушения в тесте Струпа, что отражало относительно низкую психомоторную 
скорость всех типов СЦА, но размеры выборки были небольшими во всех подтипах. Другое 
исследование с участием 8 пациентов СЦА 1, 2 типов пациентов с СЦА 2 и 8 типов, пациентов 
СЦА 3 типа также показало дефицит психомоторной скорости в тесте Струпа [19]. 

Когнитивное исследование пациентов с СЦА 6 типа с помощью теста Струпа не показало 
значимых нарушений по сравнению с контрольной группой, в то время как другое исследова-
ние с использованием теста подсчета символов для оценки скорости обработки обнаружило 
разницу между СЦА 6 типа и контрольной группой. Исследование, проведенное Соколовским, 
показало, что у двух из трех пациентов с СЦА 7 типа наблюдалось снижение психомоторной 
скорости. Аналогичные результаты были получены при СЦA 8 типа: исследователи использо-
вали программное обеспечение CogniSpeed для изучения скорости и точности обработки ин-
формации и функционирования внимания. Результаты тестирования показали снижение пси-
хомоторной скорости пациентов с СЦА 8 типа. Психомоторная скорость также существенно 
снизилась у пациентов с СЦА 17 типа. Однако данные, связанные с СЦА 10 типа, СЦА 12типа 
редкие, что означает, что нарушение психомоторной скорости было неясным при этих подтипах 
[13]. 

Заключение
Таким образом, проведенный литературный обзор показал, что разные варианты наслед-

ственных атаксий имеют разные характеристики когнитивной деятельности. Более того, не-
которые изменения в когнитивной сфере на начальных стадиях заболевания могут помочь в 
ранней диагностике заболеваний и дифференциальной диагностике наследственных атаксий 
с другими заболеваниями. Учитывая важность оценки когнитивных функций для ранней диа-
гностики, на первый план выходит разработка персонализированного подхода при оказании 
специализированной медицинской помощи.

Когнитивные нарушения оказывают значительное влияние на качество жизни пациентов с 
наследственными атаксиями, что представляет собой сложную как медицинскую, так и соци-
альную проблему. Врачи, ученые, психологи и социальные работники должны быть осведом-
лены о когнитивных нарушениях при различных видах атаксий, чтобы разработать успешную 
терапию. Будущие исследования должны сосредотачиваться на уточнении точной связи между 
дисфункцией мозжечка и когнитивными нарушениями, а также на изучении передовых страте-
гий лечения для борьбы с этими нарушениями.
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