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МИТОХОНДРИАЛЬНЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ  
НА ПРИМЕРЕ СИНДРОМА КЕРНСА-СЕЙРА:  

ОБЗОР ЛИТЕРАТУРЫ С ОПИСАНИЕМ КЛИНИЧЕСКОГО СЛУЧАЯ

Ф.А. Юсупов, А.А. Юлдашев

Рассматривается одно из редких заболеваний – синдром Кернса – Сейра, которое редко диагностируется  
в практике невролога. Изложены общие представления о митохондриальных заболеваниях, их форме с пре-
имущественным неврологическим проявлением –  это синдромы: Кернса – Сейра (Kearns – Sayre syndrome –  
KSS); митохондриальная энцефалопатия с лактат-ацидозом и инсультоподобными эпизодами (Mitochondrial 
encephalomyopathy, lactic acidosis, and stroke-like episodes – MELAS); миоклонус эпилепсия с рваными красными 
волокнами (Myoclonic Epilepsy with Ragged Red Fibers – MERRF); невропатия, атаксия и пигментный ретинит 
(Neuropathy, Ataxia, Retinitis Pigmentosa – NARP); атрофия зрительных нервов Лебера. Подробно описаны исто-
рия, причины и механизмы развития ключевых клинических признаков, диагностики и наиболее частые при-
чины смерти больных с синдромом Кернса – Сейра. Рассматриваются опыты коллег из разных стран мира, 
касающие ся синдрома Кернса – Сейра. В работе приведен клинический случай данного синдрома. 

Ключевые слова: наследственные заболевания нервной системы; митохондриальные заболевания; митохонд-
риальная миопатия; митохондриальная энцефалопатия; синдром Кернса – Сейра; хроническая прогрессирую-
щая наружная офтальмоплегия; эндокринопатия; блокады сердца.

КЕРНС – СЕЙРА СИНДРОМУНУН МИСАЛЫНДА  
МИТОХОНДРИЯЛЫК ООРУЛАР: КЛИНИКАЛЫК  

УЧУРДУ БАЯНДОО МЕНЕН АДАБИЯТТАРГА СЕРЕП САЛУУ
Ф.А. Юсупов, А.А. Юлдашев

Бул макала сейрек кездешкен оорулардын бири, неврологдун практикасында чанда гана аныкталчу Кернс – 
Сейра синдромуна арналган. Мында митохондриалдык оорулар, алардын айрыкча нерв системасын жабыр-
каткан түрлөрү жөнүндө жалпы маалымат берилген. Ал синдромдор: Кернс – Сейра (Kearns – Sayre syndrome –  
KSS); лактат-ацидоз жана инсультка окшош эпизоддор менен коштолгон митохондриялык энцефалопатия 
(Mitochondrial encephalomyopathy, lactic acidosis, and stroke-like episodes – MELAS); кызыл булчуң талчалары ты-
тылган миоклония талмасы (Myoclonic Epilepsy with Ragged Red Fibers – MERRF); нейропатия, атаксия жана 
пигменттик ретинит (Neuropathy, Ataxia, Retinitis Pigmentosa – NARP); Лебера көрүү нервдеринин атрофиясы. 
Кернс – Сейра синдромунун тарыхы, себептери жана негизги клиникалык белгилеринин өнүгүү механизмдери, 
дарт аныктоо жана оорулуулардын өлүмүнүн эң көп кездешкен себептери кеңири баяндалган.  Дүйнөнүн ар кай-
сы өлкөлөрүндөгү кесиптештердин Кернс – Сейра синдрому боюнча  тажрыйбасы каралган. 

Түйүндүү сөздөр: нерв системасынын тукум куучу оорулары; митохондриалдык оорулар; митохондриалдык ми-
опатия; митохондриалдык энцефалопатия; Кернс – Сейра синдрому; өнөкөт прогрессивдүү сырткы офтальмо-
плегия; эндокринопатия; жүрөктүн блокадалары. 

MITOCHONDRIAL DISEASES BASED  
ON KEARNS – SAYRE SYNDROME: LITERATURE REVIEW  

WITH THE CLINICAL CASE DESCRIPTION 

F.A. Yusupov, A.A. Yuldashev 

This article discusses one of the rare diseases – Kearns – Sayre syndrome is a rarely diagnosed disorder in  
the neurology practice. The general idea of mitochondrial diseases, their forms with the predominant neurological 
manifestation of these syndromes: Kearns – Sayre syndrome (KSS); mitochondrial encephalopathy with lactate 
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acidosis and stroke-like episodes (MELAS); myoclonus epilepsy with torn red fibers (MERRF), neuropathy; ataxia and 
retinitis pigmentosa (NARP); Lerber's optic nerves atrophy. The history, causes and mechanisms of development of key 
clinical signs, diagnosis and the most common causes of death of patients with Kearns – Sayre syndrome are detailed.  
The experiences of colleagues from around the world concerning Kearns – Sayre syndrome are being considered.  
The paper describes a clinical case of the Kearns – Sayre syndrome. 

Keywords: hereditary diseases of the nervous system; mitochondrial diseases; mitochondrial myopathy, mitochondrial 
encephalopathy; Kearns – Sayre syndrome; chronic progressive external ophthalmoplegia; endocrine disorders; heart 
arrhythmia.

Введение.  Наследственные  заболевания 
нервной  системы  составляют  весомую  долю 
в  структуре  не  только  неврологической  пато-
логии,  но  и  в  медицине,  особенно  у  лиц моло-
дого  возраста.  Высокая  распространенность,  
их медико-социальная  значимость,  которые  вы-
ражаются  в  тяжести  течения  и  высоком уровне 
инвалидизации, а также в существенном ограни-
чении продолжительности жизни после установ-
ления  диагноза,  показывает  актуальность  дан-
ной темы [1]. Наиболее характерным для наслед-
ственных  болезней  нервной  системы  является 
чрезвычайное многообразие  их  нозологических 
форм,  генетическая  гетерогенность  и  выражен-
ный клинический полиморфизм, что  значитель-
но затрудняет клиническую диагностику [2, 3].

Митохондриальные  заболевания  –  особый 
класс  наследственных  патологий,  в  основе  ко-
торых  лежат  нарушения  функционирования 
митохондрий,  клеточных  структур,  чьей  основ-
ной функцией принято считать выработку энер-
гии  в  виде  аденозинтрифосфата  (АТФ)  путем 
окислительного фосфорилирования  (ОФ)  [2–4].  
Для митохондриальных заболеваний свойствен-
на  клиническая  и  генетическая  гетерогенность. 
Особенностью  митохондриальных  заболеваний 
являются  мутации  митохондриальной  дезокси-
рибонуклеиновой  кислоты  (мтДНК),  которые 
обусловлены  материнским  типом  наследования 
(в норме митохондрии передаются только через 
яйцеклетку).  Митохондриальные  заболевания 
могут поражать любую ткань в любом возрасте 
и в любых формах наследования.

Распространенность  мутации  мтДНК  точ-
но не определена,  по мнению Elliott H.R. и  со-
авт., по крайней мере, 1 из 200 здоровых лиц, кто 
имеет мутации мтДНК, потенциально способен 
вызвать патологию у потомков женского носите-
ля [2, 5, 6].

Выделяют  различные  формы  митохондри-
альных болезней, одни из которых специфичны 

для  раннего  детского  возраста,  другие  могут 
диагностироваться  и  у  пациентов  старших  воз-
растных групп (вплоть до седьмого десятилетия 
жизни).  Наиболее  известными  и  относитель-
но  часто  встречающимися  неврологическими 
проявлениями  на  практике  являются  несколько 
форм митохондриальных болезней. К ним отно-
сятся:
 ¾ синдром MELAS  (митохондриальная  энце-
фалопатия, лактат-ацидоз и инсультоподоб-
ные эпизоды);

 ¾ синдром  MERRF  (миоклонус-эпилепсия 
с рваными красными волокнами); 

 ¾ синдром NARP (невропатия, атаксия и пиг-
ментный ретинит);

 ¾ синдром Кернса – Сейра (СКС);
 ¾ атрофия зрительных нервов Лебера [6–9].
Подробно  разберем  симптомокомплекс, 

который  впервые  описан  авторами T.P.  Kearns 
и G.P.  Sayre  в  1958  году. В  90 %  случаев  [10] 
заболевания  носят  спорадический  характер  
с триа дой: 
 ¾ дебют до 20 лет;
 ¾ хроническая  прогрессирующая  наруж-
ная офтальмоплегия;

 ¾ пигментная ретинопатия, а также один (или 
несколько)  следующих  признаков  –  атрио-
вентрикулярная  блокада  сердца,  мозжеч-
ковый  синдром,  повышение  уровня  белка 
в  цереброспинальной  жидкости  до  1  г/л. 
Характерная  особенность  офтальмоплегии 
в том, что она не сочетается с диплопией и, 
как  правило,  сопровождается  симметрич-
ным птозом. 
Сердечные проявления выявляются у 50 % 

больных с синдромом Кернса – Сейра [7, 11, 12]. 
Обзор  литературы,  приведенный  Imamura  

T. и соавт., с участием 112 пациентов с синдро-
мом  Кернса  –  Сейра  (СКС),  ассоциированным 
с аритмией, показал, что аритмия сначала прояв-
лялась в виде блокады ножек пучка Гиса, которая  
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затем переросла в атриовентрикулярную блока-
ду (АВБ) и, примерно, у 50 % группы впослед-
ствии прогрессировала в полную АВБ [13].

Клиническая гетерогенность синдрома дает 
основание выделять полный и неполный вариан-
ты данного заболевания. Полный вариант вклю-
чает  большинство  вышеописанных  симптомов. 
При  неполном  варианте  наиболее  характерным 
является сочетание хронической прогрессирую-
щей  наружной  офтальмоплегии,  миопатическо-
го симптомокомплекса и одного из упомянутых 
выше облигатных признаков [7–9, 14].

Синдром  Кернса  –  Сейра  (СКС)  возникает 
в результате крупномасштабных одиночных де-
леций (или перестроек) мтДНК, которые обычно 
не  наследуются,  а  возникают  спонтанно,  веро-
ятно, на уровне зародышевых клеток или очень 
рано в эмбриональном развитии [15].

Полисистемный  характер  поражения  при 
митохондриальных  заболеваниях  значительно 
затрудняет своевременную диагностику. Наибо-
лее часто поражаются системы органов с высо-
кой энергетической потребностью: центральная 
нервная система, скелетные мышцы, кардиомио-
циты,  органы  зрения,  почки,  печень,  костный 
мозг, эндокринная система [14, 16, 17].

СКС  относится  к  очень  редким  заболева-
ниям  и  точная  распространенность  его  неиз-
вестна [10]. Гендерные различия не выявляются  
[14, 18]. 

Berio A. и соавт. сообщают, что при синдро-
ме Кернса  –  Сейра  наряду  с  лейкодистрофиче-
скими  изменениями  выявляются  лейкодиспла-
стические изменения [19].

Преждевременная смерть обычно наступает 
из-за нарушения сердечной проводимости, а при 
аутопсии в скелетных мышцах выявляются крас-
ные рваные волокна и под микроскопом –  ано-
малии в митохондриях [20, 21].

Клинический	случай
Пациент М., 26 лет, поступил в неврологи-

ческое  отделение  Ошской  межобластной  объе-
диненной клинической больницы с жалобами на 
опущение  век  с  двух  сторон,  ограничение  дви-
жение  глазных  яблок,  периодические  поперхи-
вания при приеме пищи, снижение звучности го-
лоса, слабость в конечностях, похудание, общую 
слабость, быструю утомляемость (рисунок 1).

Из анамнеза болезни известно, что впервые 
был  консультирован  эндокринологом  по  пово-
ду отставания в развитии в 17-летном возрасте, 
получал  стационарное  лечение  у  эндокриноло-
га  с  диагнозом  “Конституциональная  задерж-
ка  роста  и  полового  развития.  Эндемический 
диффузный  эутиреоидный  зоб  I  ст.”.  Поступил 
с жалобами на сухость во рту, жажду, похудание, 
сухость кожи и мышечную слабость. При обсле-
довании  в  общих  анализах  крови  и  мочи  нор-
мальные показатели, сахар крови – 5,6 ммоль/л. 

Рентгенография рук:  Костный  возраст  = 
10–12 лет.

Рентгенография черепа в боковой про-
екции: Турецкое  седло  без  особенностей. 
С 18-летного возраста впервые заметили друзья, 
что  веки  постепенно  начали  опускаться.  Боль-
ной  сам  на  это  особого  внимания  не  обращал 
и не обследовался, за медицинской помощью не 
обращался.  Постепенно  опущение  век  усили-
лись, присоединилось изменение голоса, в виде 
уменьшение звучности. Параллельно нарастали 
общая слабость, вялость. Консультирован невро-
логом по месту жительства  выставлен  диагноз: 
“Миастения” и был назначен калимин, от прие-
ма  которого  больной  самостоятельно  отказался 
из-за  отсутствия  эффекта.  В  динамике  болезнь 
прогрессировала,  вследствие  чего  получал  ста-
ционарное лечение с диагнозом “Офтальмопле-
гическая миопатия”, но без особого эффекта.

Из анамнеза жизни: родился от второй бе-
ременности, 2-х родов, 3 кг 900 г. Ходить начал 
с  11-го  месяца.  Речь  появилась  с  полутора  лет. 
Утверждает, что все члены его семьи были здо-
ровы. 

При объективной оценке:  Больной  пони-
женного  питания.  Кожа  и  видимые  слизистые 
оболочки  обычной  окраски,  периферических 
отеков нет. В  коже ладоней отмечается  сухость 
и шелушение. Температура – 36,6, рост – 165 см, 
вес – 46 кг. ИМТ – 16,9. Дыхание везикулярное, 
хрипов нет.

Число  дыханий  –  18  в  минуту.  Сердечные 
тоны  –  ритмичные. ЧСС  –  67  уд.  в мин,  дефи-
цита  пульса  нет.  Артериальное  давление  –  
110/70 мм рт. ст. Язык – влажный. Печень и се-
лезенка не увеличены, почки не пальпируются. 
Стул и диурез регулярный. 
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Неврологический статус:  Сознание  –  со-
хранено.  Во  времени  и  месте  ориентируется. 
Речь  –  тихая  монотонная.  Афоничный  голос. 
При оценке когнитивных функций по Монреаль-
ской шкале – 16 баллов из 30 (N 26–30). 

ЧМН: Птоз с двух сторон. Зрачки округлой 
формы, их фотореакция живая, движение обоих 
глазных яблок ограничены во все стороны. Лицо 
симметричное. Язык по средней линии. Глоточ-
ный рефлекс резко снижен. Рвотный рефлекс от-
сутствует. Мышечная сила во всех конечностях 
диффузно  снижена  и  оценивается  в  4,5  балла. 
Тонус мышц во всех конечностях снижен. Чув-
ствительность  не  нарушена.  В  позе  Ромберга 
слегка  пошатывается.  Статолокомоторные  про-
бы выполняет четко. Менингеальных знаков нет. 
Функции тазовых органов контролирует.

Лабораторно-инструментальные дан-
ные: Общий анализ крови, печеночные и почеч-
ные тесты, липидный спектр в пределах нормы. 

В анализах мочи отмечается протеинурия – 
640 мг/л. Лактат крови – 3,1 ммоль/л (N 0,5–2,2). 
Парциальное  давление  (ПД)  углекислого  газа 
в крови  (pCO2) – 50,7 mmHg (N 32,0–45,0), ПД 
кислорода в крови  (pO2) – 29,9 mmHg  (N 75,0–
100,0).  Глюкоза  крови  натощак  –  80  ммоль/л. 
ТТГ, свТ3, Т4 – в норме.

МРТ головного мозга. На  уровне  теменно-
височно-затылочных  долей  обоих  полушарий 
головного  мозга  с  частичным  затрагиванием 
лобных  долей  определяются  диффузно  распро-
страненные  обширные  двусторонние  относи-

тельно симметричные участки, а также просле-
живаются очаги в проекции валика мозолистого 
тела,  задних отделов моста, пирамидных путей 
с  обеих  сторон  и  по  перивентрикулярному  ве-
ществу  IV желудочка,  с  усилением МР-сигнала 
в  Т2-ВИ,  FLAIR  и  слабовыраженные  в  DWI-
режимах  исследования.  Заключение:  диффуз-
ные  относительно  симметричные  поражения 
полушарий  головного  мозга,  моста,  пирамид-
ных  путей  и  перивентрикулярного  вещества  
IV желудочка, соответствующие с определенной 
вероятностью  идиопатической  (токсической) 
лейкоэнцефалопатии,  токсикометаболической 
энцефалопатии, с немногочисленными мелкими 
очагами глиоза (рисунок 2).

МСКТ органов грудной клетки. Закл.: аде-
нопатия  подмышечных  лимфатических  узлов. 
Других  данных  за  наличие  очаговых,  дополни-
тельных патологических образований, инфильт-
раций  в  органах  грудной  клетки  не  получено. 
В  поле  исследования  –  нефрит,  гломерулонеф-
рит слева. 

ЭКГ: Ритм синусовой. ЧСС – 66 в мин. Пол-
ная блокада правой ножки пучки Гиса (ПНПГ). 
ЭхоКГ-данные в норме. 

ЭЭГ: Умеренные общемозговые изменения 
на фоне диффузного снижения функциональной 
активности коры. Снижения реактивности.

УЗИ щитовидной железы. Закл.:  щито-
видная железа  размерами  правой  доли  14  ×  13 
× 38 мм, левой доли 14 × 16 × 34 мм, перешей-
ка  3,2  мм,  ее  паренхима  несколько  диффузно  

Рисунок 1 – Внешний вид пациента М., 26 лет
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повышенной  эхогенности.  Признаков  очаговой 
патологии не выявлено. Объем щитовидной же-
лезы – 7,2 мл. Дообследовать лабораторно. 

Почки  размерами  справа  –  107/48 мм,  сле-
ва  –  110/45  мм,  бобовидной  формы,  контуры 
их нечеткие, ровные. Структура паренхимы не-
однородная, в правой почке определяются кисты 
размерами  до  13,0  мм  и  менее,  в  левой  почке 
кисты до 16,0 мм и менее с гомогенным содер-
жанием. Чашечно-лоханочная система уплотне-
на, деформирована и слегка расширена с обеих 
сторон,  конкрементов  нет.  Подвижность  почек 
сохранена.  В  брюшной  полости  очагово-ин-
фильтративных и объемных образований не вы-
явлено. 

Заключение:  Хронический  холецистит. 
Хронический двухсторонний пиелонефрит. Дан-
ные больше за поликистоз обеих почек. 

Консультации: Окулист: VD – 0.8, VS – 0.2. 
Роговица прозрачная, камеры средней глубины, 
зрачок 3 мм, глазное дно: диск зрительного не-
рва  (ДЗН)  бледно-розовый,  границы  четкие, 
артерии  узкие,  вены  полнокровные,  извитые.  
ДЗ:  Частичный  птоз  обоих  глаз. Офтальмопле-
гия  обоих  глаз.  Ангиопатия  сосудов  сетчатки 
обоих глаз. Смешанный астигматизм обоих глаз. 

Кардиолог, заключение:  Полная  блокада 
правой ножки пучка Гиса. 

Нефролог ДЗ:  Поликистоз  обеих  почек. 
Вторичный пиелонефрит. 

Эндокринолог ДЗ:  Эндемический  диффуз-
ный зоб I ст.

Прозериновая проба  –  отрицательна.  
От  проведения  люмбальной  пункции  больной 
и мать отказались.

Дифференциальная  диагностика  проведена 
со следующими заболеваниями: глазной формой 
миастении,  миопатической  офтальмоплегией, 
вторичной  миопатией  и  демиелинизирующими 
заболеваниями  нервной  системы.  После  про-
ведения  дифференциальной  диагностики  был 
установлен диагноз: Митохондриальное заболе-
вание. Синдром Кернса  – Сейра  с  умеренными 
когнитивными нарушениями (МаСо-16), миопа-
тией с дефицитом массы тела ИМТ – 16,9.

Информационное	согласие. Данные паци-
ента публикуются по его согласию. 

Заключение.	 Таким  образом,  осведомлен-
ность  врачей,  не  только  неврологов,  но  и  дру-
гих  специалистов,  особенно  первичного  звена 
здравоохранения,  о  клинических  признаках 
митохондриальных  заболеваний,  определяет 
правильный  диагностический  поиск  без  лиш-
них трат времени и средств, определяет тактику 
введения  и  улучшает  качество  жизни  больных, 
в данном случае с синдромом Кернса – Сейра.
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Рисунок 2 – МРТ головного мозга пациента с синдромом Кернса – Сейра
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