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Резюме ___________________________________________________________________________________________________ 

Иммунокостная дисплазия Шимке (ИКДШ) – это аутосомно-рецессивное мультиси-
стемное заболевание, включающее дефекты клеточного иммунитета, спондилоэпи-
физарную дисплазию с задержкой роста, стероидрезистентный фокально-сегмен-
тарный гломерулосклероз, цереброваскулярную патологию (B.S.  Lipska-Ziętkiewicz, 
J. Gellermann, O. Boyer et al., 2017). 
В статье представлено описание клинического случая ИКДШ у ребенка 13 лет, у ко-
торого развились множественные инфаркты мозга (ИМ) и повторные транзиторные 
ишемические атаки (ТИА) в левом каротидном бассейне на фоне прогрессирующего 
стеноза обеих средних мозговых артерий (СМА), больше левой. Диагноз ИКДШ под-
твержден генетически: выявлены компауд-гетерозиготные мутации в 15-м и 17-м эк-
зонах гена SMARCAL1. Как проявление основного заболевания у пациента имеются 
хроническая почечная недостаточность, терминальная стадия (исход фокально-сег-
ментарного гломерулосклероза); вторичная артериальная гипертензия; спондило-
эпифизарная дисплазия; лицевые дисморфии и задержка физического развития. 
Пероральный прием антиагрегантов и антикоагулянтов не был эффективен в каче-
стве вторичной профилактики повторных ИМ и ТИА, в связи с чем пациенту была 
выполнена операция  – непрямая реваскуляризация (инверсия твердой мозговой 
оболочки слева). Период катамнестического наблюдения составил 6  месяцев. По-
вторных ТИА и ИМ в указанный период не наблюдалось.
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ИКДШ с развитием множественных ИМ и ТИА на фоне стеноза обеих СМА является 
крайне редким заболеванием, и это первый клинический случай, описанный в рус-
скоязычной литературе. На сегодняшний день не существует клинических рекомен-
даций по лечению ИМ, ассоциированного с болезнью Шимке, у пациентов детского 
возраста, что говорит о необходимости дальнейшего изучения этой проблемы. Опи-
санное наблюдение позволяет предположить, что метод непрямой реваскуляриза-
ции может быть эффективным в профилактике нарушений мозгового кровообра-
щения у пациентов с ИКДШ и прогрессирующей цереброваскулярной патологией. 
Требуются дальнейшее катамнестическое наблюдение за пациентом и накопление 
данных по использованию указанного метода.
Ключевые слова: непрямая реваскуляризация, стеноз обеих СМА, иммунокостная 
дисплазия Шимке, инфаркт мозга, дети
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Abstract ___________________________________________________________________________________________________ 

Schimke immuno-osseous dysplasia (SIOD) is an autosomal recessive multisystem disorder 
that includes cellular immunity defects, spondyloepiphyseal dysplasia with growth 
retardation, steroid-resistant focal segmental glomerulosclerosis, and cerebrovascular 
pathology (B.S. Lipska-Ziętkiewicz, J. Gellermann, O. Boyer, et al., 2017).
This article describes a clinical case of SIOD in a 13-year-old child who developed multiple 
cerebral infarctions (CI) and recurrent transient ischemic attacks (TIAs) in the left carotid 
system against the background of progressive stenosis of both middle cerebral arteries 
(MCA), mostly of the left one. SIOD has been genetically confirmed – compound heterozygous 
mutations have been detected in the 15th and 17th exons of the SMARCAL1 gene. 

Клинический случай
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SIOD was genetically confirmed: compound heterozygous mutations in exons 15 and 17 
of the SMARCAL1 gene were revealed. As manifestations of the underlying disease, the 
patient presents chronic renal failure in the terminal stage (outcome of focal segmental 
glomerular sclerosis), secondary arterial hypertension, spondylo-epiphyseal dysplasia, 
facial dysmorphias, and delayed physical development. 
Oral administration of antiplatelet agents and anticoagulants was not effective as 
secondary prevention of recurrent CI and TIA, therefore, the patient underwent surgery 
of indirect revascularization (dura mater inversion on the left). The follow-up period lasted 
for 6 months. No recurrent TIAs and CIs were observed during this period.
SIOD with multiple CIs and TIAs against the background of stenosis of both MCAs is 
an extremely rare condition, and this is the first clinical case described in the Russian-
language literature. To this date, there are no clinical guidelines for management of CI 
associated with Schimke disease in pediatric patients; this indicates the need for further 
study of this problem.
The described observational study suggests that indirect revascularization may be 
effective in preventing cerebrovascular events in patients with SIOD and progressive 
cerebrovascular pathology. Further follow-up of the patient and accumulation of data 
regarding the use of this method are required.
Keywords: indirect revascularization, stenosis of both MCA, Schimke immuno-osseous 
dysplasia, cerebral infarction, children

	� ВВЕДЕНИЕ
Иммунокостная дисплазия Шимке (ИКДШ) – это аутосомно-рецессивное мульти-

системное заболевание, включающее дефекты клеточного иммунитета, спондило-
эпифизарную дисплазию с задержкой роста, стероидрезистентный фокально-сег-
ментарный гломерулосклероз, цереброваскулярную патологию. ИКДШ относится к 
орфанным заболеваниям, его распространенность составляет 1 случай на 1 000 000–
3  000  000 населения [3–5]. Заболевание вызвано биаллельными мутациями в гене 
SMARCAL1. Этот ген кодирует специфический АТФ-зависимый А-подобный белок 
ремоделирования хроматина из семейства SWI2/SNF2 протеинов [6–8]. Ген распо-
ложен на хромосоме 2q34-q36 и состоит из 18 экзонов. Все экзоны гена, кроме 1 и 
2, участвуют в кодировании белка. Мутации в гене SMARCAL1 ассоциированы с на-
рушением структуры SNF2-белка, необходимого для регуляции репликации ДНК, 
транскрипции РНК [5, 9, 10]. Точные клеточные механизмы формирования специфи-
ческого фенотипа ИКДШ, представленного изменениями в костях, почках и иммун-
ной системе, до конца не изучены [4].

По тяжести состояния пациентов с иммунокостной дисплазией Шимке разделяют 
на пациентов с младенческой, или тяжелой, формой с ранним дебютом и ювениль-
ной, или легкой, формой с более поздним началом [11]. Тяжелые формы характери-
зуются задержкой внутриутробного развития, низкорослостью после рождения, на-
рушением функции почек, гематологическими и иммунологическими нарушениями, 
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гипотиреозом, цереброваскулярными расстройствами и часто смертью в течение 
первых 15 лет жизни вследствие терминальной почечной недостаточности и обшир-
ных множественных инфарктов мозга. Легкая форма обычно проявляется задержкой 
роста и нарушением функции почек в возрасте от 8 до 12 лет без рецидивирующих 
инфекций или цереброваскулярных расстройств [11–13].

Диагностика основывается на характерных клинических и рентгенографических 
данных, подтверждается молекулярно-генетическим анализом одного гена или 
мультигенной панели, когда клинических данных недостаточно, и редко полным сек-
венированием экзома [3, 13, 14].

Клинические проявления
Характерными внешними чертами пациентов с иммунокостной дисплазией Шим-

ке являются низкий рост, короткая шея, диспропорциональное короткое туловище, 
поясничный лордоз, длинные верхние конечности, выступающий живот, широкая 
переносица на треугольном лице. Многие имеют микродентию, гиподентию, непра-
вильной формы постоянные моляры, иногда – пигментные пятна, преимущественно 
на туловище. Диспропорциональная короткая фигура – отличительный признак им-
мунокостной дисплазии Шимке [3, 12, 13].

Нефрологические нарушения отмечаются у всех пациентов. Время от диагно-
стики протеинурии до диализа или трансплантации почки занимает от 9  месяцев 
до 11  лет [3, 5, 13]. Клинически  – это нефротический синдром, морфологически  –  
в большинстве случаев фокальный сегментарный гломерулосклероз (ФСГС) [3, 5, 12].

У большинства пациентов c ИКДШ выявляются гематологические нарушения: 
лимфопения (эпизодическая или постоянная) в сочетании с нейтропенией, анемией 
или тромбоцитопенией [12, 13]. Анемия часто рефрактерна к лечению эритропоэти-
нами и не разрешается после трансплантации почки, что требует регулярных гемо-
трансфузий. Описано также развитие тромбоцитопении после трансплантации поч-
ки [12]. Дефицит Т-клеточного звена иммунитета проявляется в уменьшении числа 
CD4+ и CD3+/CD4+ лимфоцитов, количество CD8+ и CD3+/CD8+ лимфоцитов сниже-
но или нормальное. Определяется также низкий уровень В-клеточной пролифера-
ции и иммуноглобулинов.

Рецидивирующие вирусные инфекции (вирус простого герпеса, вирус Эпштей-
на – Барр (ВЭБ)), грибковые (кандидоз), бактериальные (гингивит, синусит, пневмо-
ния) проявляются как следствие недостаточности Т- и В-клеточного звена иммунной 
системы. Появление рецидивирующих инфекций обычно следует за отставанием 
роста и предшествует транзиторным ишемическим атакам. Описаны случаи смерти 
пациентов от фульминантных форм цитомегаловирусной инфекции (ЦМВ) и ВЭБ на 
фоне проводимой иммуносупрессивной терапии по поводу фокально-сегментарно-
го гломерулосклероза, а также после трансплантации почки [12, 13].

Практически все пациенты имеют нормальное умственное развитие, в редких 
случаях – легкую его задержку [5, 12]. 

Среди эндокринных нарушений у пациентов с синдромом Шимке часто диа-
гностируется гипотиреоз, который хорошо корректируется приемом L-тироксина. 
У большинства пациентов имеется нормальный уровень гормона роста и назначе-
ние его извне не способствует увеличению роста [12].

Клинический случай
Case Report
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Среди неврологических расстройств при иммунокостной дисплазии Шимке 
встречаются: судорожный синдром, мигренеподобные боли, транзиторные ишеми-
ческие атаки, инсульты, которые не прекращаются после трансплантации почки или 
на фоне лечения антикоагулянтами [3, 5, 12].

Цереброваскулярная патология чаще является результатом нескольких факто-
ров. Атеросклероз может быть результатом сочетания гипертонии и гиперлипиде-
мии, вторичной по отношению к почечной недостаточности, с иммунной дисфунк-
цией. Кроме того, сосудистые изменения включают очаговое отложение липидов 
в интиме, очаговую пролиферацию миоинтимы, инвазию макрофагов, фиброзную 
трансформацию и отложения кальция. Другим возможным механизмом микроско-
пической сосудистой патологии является снижение экспрессии эластина, что приво-
дит к дезорганизации внутренней эластической пластинки и медиальной и интим-
ной гиперплазии [1].

Лечение иммунокостной дисплазии Шимке зависит от степени тяжести заболе-
вания и выраженности синдромальных проявлений [13]. Необходима регулярная 
оценка функционального состояния почек, опорно-двигательного аппарата, иммун-
ной, гематологической и эндокринной систем организма [13]. При лечении ФСГС сте-
роидами и ингибиторами кальциневрина может временно замедляться прогресси-
рование почечной недостаточности, в случае развития ХБП С5 единственным мето-
дом лечения является заместительная почечная терапия (диализ и трансплантация 
почки) [3, 13]. После трансплантации ФСГС не возвращается в трансплантат [12].

Лечение гематологических и иммунных нарушений включает назначение грану-
лоцитколониестимулирующего фактора при нейтропении, при его неэффективности 
требуется трансплантация костного мозга [13]. При рецидивирующих герпетических 
инфекциях назначается ацикловир. Для лечения преходящих ишемических атак или 
инсультов рекомендуется прием препаратов, улучшающих кровоток и снижающих 
свертываемость крови, при судорожном синдроме – противосудорожная терапия. 
При спондилоэпифизарной дисплазии лечение включает физиотерапию, лечебную 
физкультуру, а в старшем возрасте может потребоваться протезирование тазобе-
дренных суставов [13].

В русскоязычной литературе публикации клинических случаев с множественны-
ми инфарктами мозга / транзиторными ишемическими атаками у ребенка при имму-
нокостной дисплазии Шимке отсутствуют, в англоязычной – единичные [1, 2].

	� ЦЕЛЬ РАБОТЫ 
Описание клинического случая иммунокостной дисплазии Шимке у ребенка с 

множественными ИМ и ТИА со стенозом обеих средних мозговых артерий, которому 
с целью неоангиогенеза было проведено оперативное лечение  – применен метод 
непрямой реваскуляризации.

	� КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Пациент Н. – 13 лет, мужского пола, ребенок от 1-й беременности, 1-х родов. Ро-

дился у здоровых родителей, не состоящих в родстве, в сроке 38–39 недель путем 
экстренного кесарева сечения с массой 1980 г и длиной тела 44 см. Внутриутробно 
отмечались: гипоксия плода, маловодие, обвитие пуповиной шеи. В возрасте 3 лет 
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обнаружена протеинурия, в 4  года установлен диагноз «фокально-сегментарный 
гломерулосклероз», и через год диагностирована терминальная почечная недоста-
точность. В 6 лет проведена трансплантация почки от умершего донора. Получает 
иммуносупрессивную терапию (такролимус). В течение последующих 7 лет функция 
транплантата остается удовлетворительной.

Помимо почечной недостаточности, в рамках иммунокостной дисплазии Шимке 
у пациента имеются: спондилоэпифизарная дисплазия; задержка физического раз-
вития; вторичная артериальная гипертензия; врожденный порок сердца – бикуспи-
дальный аортальный клапан, Н0; гипотиреоз.

Сопутствующие заболевания: правостороннее нижнеквадрантное гомонимное 
ограничение поля зрения; гиперметропия средней степени OU; сложный гиперме-
тропический астигматизм OU; начальная катаракта OS; периферическая дистрофия 
сетчатки OD; гастроэзофагеальная рефлюксная болезнь – эрозивный эзофагит, эро-
зивно-геморрагический гастродуоденит; язвы луковицы 12-перстной кишки; рубцо-
во-язвенная деформация 12-перстной кишки.

У пациента имеются характерные фенотипические проявления: широкая низкая 
переносица на треугольном лице и непропорционально низкий рост (короткие шея, 
грудная клетка и туловище) с выступающим животом и длинными руками, большое 
количество мелких светло-коричневых пигментных пятен по всей поверхности тела 
(рис. 1). В возрасте 11 лет у пациента на основе имеющихся клинических данных был 
диагностирован синдром Шимке, подтвержденный методом NGS. Выявлены гетеро-
зиготные мутации в экзонах 15 и 17 гена SMARCAL1. Известный патогенный вариант 
c.G2542T (p.E848X) приводит к возникновению стоп-кодона и прекращению синте-
за белка (мутация зарегистрирована в HGMD, ID CM020320, rs119473033). Мутация 
c.C2290G (p.R764G) рассчитана как патогенная по программам – предикторам пато-
генности (Mutation taster, Sift, Polyphen, CADD), в известных базах данных (ClinVar, 
dbSNP) определяется как VUS (Variant of Uncertain Significance, rs1480919035).

Рис. 1. Пациент Н.: специфические фенотипические проявления ИКДШ
Fig. 1. Patient N.: specific phenotypic manifestations of SIOD
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Рис. 3. Пациент Н.: МРТ, МР-ангиография  
(3D TOF) – стеноз обеих СМА, больше левой
Fig. 3. Patient N.: MRI, MR angiography (3D TOF) – 
stenosis of both MCAs, larger of the left one

Рис. 2. Пациент Н.: МРТ, T2 FLAIR-режим, 
множественные инфаркты мозга в левом 
полушарии головного мозга 
Fig. 2. Patient N.: MRI, T2 FLAIR-mode, multiple 
cerebral infarctions in the left hemisphere 
of the brain

В возрасте 6 лет у пациента случилась первая транзиторная ишемическая атака 
в виде нарушения речи (сенсомоторная афазия), головной боли, рвоты, онемения в 
правой руке, слабости в кисти и сонливости. Данные симптомы регрессировали в 
течение 2 часов. За последующие 7 лет наблюдалось 10 эпизодов с подобной клини-
кой, некоторые из них сопровождались такими симптомами, как асимметрия лица, 
выпадение полей зрения справа, нарушение сознания (сопор), тошнота, онемение в 
правых конечностях с последующим развитием слабости в них. Длительность эпизо-
дов – от 1 часа до нескольких суток. Пациенту назначена антикоагулянтная терапия 
после 7-го эпизода ТИА (ривароксабан от 2,5 мг до 7,5 мг) и антиагрегантная терапия 
(ацетилсалициловая кислота 37,5 мг) – без эффекта в отношении последующих ише-
мических эпизодов.

По данным МРТ головного мозга 2021  г. выявлены множественные инфаркты 
мозга в левом полушарии головного мозга (различные по времени возникновения) 
(рис. 2), со стенозом обеих СМА, больше левой (рис. 3).

Для исключения других причин ИМ были выполнены исследования: транскра-
ниальное дуплексное сканирование брахиоцефальных артерий и вен – признаков 
диссекции и васкулита экстракраниальных сосудов не выявлено, обе позвоночные 
артерии малого диаметра; поверхностная височная артерия не определяется; эхо-
кардиография – врожденный порок сердца – двухстворчатый аортальный клапан 
с краевым фиброзом створок, незначительным стенозом клапана и недостаточно-
стью 1–2-й степени (легкой). Камеры сердца имеют нормальные размеры. Митраль-
ная регургитация 1-й степени, трикуспидальная регургитация 2-й степени, легоч-
ная регургитация 1-й степени. Дополнительная хорда в полости ЛЖ. Обследование  

Непрямая реваскуляризация при множественных инфарктах головного мозга у ребенка  
со стенозом обеих средних мозговых артерий с иммунокостной дисплазией Шимке. Клинический случай
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на тромбофилии – мутаций FII G 202010A, FV Leiden не обнаружено; ИФА крови на 
антифосфолипидные антитела – антитела к β2-гликопротеину и кардиолипину от-
рицательные; тест на волчаночный антикоагулянт – норма; естественные антикоа-
гулянты – антитромбин III, протеин С, протеин S – дефицита нет. 

Учитывая наличие множественных эпизодов ишемии в анамнезе, данные лите-
ратуры о возможностях терапии – реваскуляризация [1, 2], принято решение о про-
ведении оперативного лечения. Выполнена непрямая реваскуляризация: инверсия 
твердой мозговой оболочки слева.

После оперативного лечения (на вторые сутки) у ребенка произошел повтор-
ный инфаркт мозга в левом каротидном бассейне с правосторонней гемиплегией 
и сенсомоторной афазией. В остром периоде ИМ развился эпилептический статус,  
в связи с чем в течение 2 суток находился на ИВЛ. На 3-и сутки появились минималь-
ные движения в правых конечностях, ответ на обращение в виде отдельных звуков. 
На момент выписки (10-е сутки) в неврологическом статусе: в ясном сознании, кон-
тактен, понимает обращенную речь, выполняет простые речевые инструкции. Речь 
несколько замедленна, нечеткая. ЧН: зрачки равны, среднеширокие, реакция со-
хранена, объем движений глазных яблок полный, слабость конвергенции. Легкая 
сглаженность носогубной складки справа, девиация языка вправо. Сухожильно-пе-
риостальные рефлексы с рук и ног живые D>S, мышечный тонус снижен. Мышечная 
сила в правой руке: проксимально 3 балла, дистально 4 балла. В правой ноге – прок-
симально 4 балла, дистально 3 балла. Рефлекс Бабинского + справа. Пальценосовую 
пробу справа выполняет с мимопопаданием. Садится, сидит, встает и стоит самосто-
ятельно, пошатывается. Идет с поддержкой за 1 руку, походка гемипаретическая, не-
устойчивая. Нарушений чувствительности, нарушения функции тазовых органов нет. 

При выписке пациенту рекомендовано: учитывая развитие эпилептического ста-
туса в ранний послеоперационный период, продолжить противосудорожную тера-
пию – карбамазепин в дозе 15 мг/кг в сутки; ввиду имеющегося гипотиреоза – лево-
тироксин натрия 12,5 мг в сутки; с целью обеспечения удовлетворительной работы 
трансплантата (почки) – иммуносупрессивная терапия – такролимус в дозе 3,5 мг в 
сутки, метилпреднизолон – 4 мг в сутки; с гипотензивной целью – амлодипин 2,5 мг 
2 раза в день и метопролол 12,5 мг 1 раз в день. Учитывая имеющиеся множествен-
ные ИМ, ТИА в анамнезе, использование метода непрямой реваскуляризации, эф-
фективность которого в полной мере можно оценить через 6  месяцев, в отличие 
от методов прямой реваскуляризации, с целью профилактики повторных эпизодов 
острого нарушения мозгового кровообращения у пациента продолжена комбини-
рованная противотромботическая терапия: ривароксабан – 2,5 мг в сутки, ацетилса-
лициловая кислота – 1,8 мг/кг в сути.

Период катамнестического наблюдения за пациентом от момента проведения 
оперативного лечения (непрямая реваскуляризация слева) составил 6  месяцев.  
За указанный период повторных эпизодов острого нарушения мозгового крово- 
обращения не отмечалось. В неврологическом статусе отмечена существенная поло-
жительная динамика: речь восстановилась, мышечная сила в руках 5 баллов, в ногах 
проксимально 4 балла, дистально 5 баллов. Походка без особенностей. 

Запланирована повторная госпитализация для проведения контрольной магнит-
но-резонансной томографии головного мозга с MR-ангиографией для оценки состо-
ятельности непрямой реваскуляризации с последующим решением вопроса о про-
ведении аналогичной операции справа.
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	� ОБСУЖДЕНИЕ
Имеются отдельные публикации, в которых описано сочетание болезни Шимке с 

цереброваскулярной патологией [1, 2].
Целью хирургического лечения в данном случае является создание новых экс-

тра-интракраниальных коллатералей для восполнения развивающейся цереброва-
скулярной недостаточности и снижения гемодинамической нагрузки на естествен-
ные интракраниальные коллатерали. У пациента, описываемого нами, был применен 
метод непрямой реваскуляризации, который основан на предрасположенности к 
неоангиогенезу [15]. Суть этих методов заключается в перемещении хорошо васку-
ляризированных мягких тканей пациента непосредственно на поверхность голов-
ного мозга с целью формирования новых экстра-интракраниальных коллатералей 
(синангиозов) [16].

Современные тенденции применения непрямой реваскуляризации представле-
ны стремлением увеличить количество используемых источников коллатерального 
кровообращения и площадь реваскуляризации за счет расширения области трепа-
нации, в связи с чем в настоящее время наибольшее распространение при непря-
мых операциях приобретают сочетания различных методик – энцефалодуроартери-
осинангиоз (ЭДАС) и энцефалодуроартериомиосинангиоз (ЭДАМС) [17]. Наиболее 
распространенной комбинированной непрямой методикой является ЭДАМС, впер-
вые предложенный Kinugasa с соавт. в 1984  г. [18], который сочетает технику всех 
основных видов непрямой реваскуляризации. При этом лепестки рассеченной твер-
дой мозговой оболочки инвертируют на кору под края костного дефекта, донорская 
ветвь поверхностной височной артерии укладывается на поверхность головного 
мозга, а мышечный лоскут подшивается к краям твердой мозговой оболочки. В слу-
чае с нашим пациентом ввиду того, что по данным ультразвукового исследования 
поверхностная височная артерия не определялась, данный метод был применен ча-
стично – произведена инверсия твердой мозговой оболочки.

Для достижения эффекта непрямой реваскуляризации необходимо время  –  
на развитие новых коллатералей требуется, как правило, от 1 до 12  месяцев [19].  
При этом сразу после операции улучшения мозгового кровообращения не наблю-
дается. Это объясняет тот факт, что у пациентов с выраженной цереброваскулярной 
недостаточностью непрямые методы реваскуляризации не снижают риск наруше-
ния мозгового кровообращения в раннем послеоперационном периоде [20, 21].

Приведем описание одного из немногих представленных в доступной нам англо-
язычной литературе клинических случаев сочетания синдрома Шимке и цереброва-
скулярной патологии у пациента.

Ребенок от родителей, состоящих в дальнем кровном родстве. Отмечалась за-
держка внутриутробного развития. Родилась недоношенной в сроке гестации 29 не-
дель, масса тела при рождении 700 г. Ввиду болезни гиалиновых мембран при рож-
дении ребенку потребовалась респираторная поддержка. Девочка была вторым ре-
бенком здоровых родителей. Старший брат умер на 10-й день жизни по неизвестной 
причине. Также у нее есть здоровый брат, которому сейчас 17 лет.

Девочка имела дисморфические черты: глубоко посаженные глаза, выпуклые 
низко посаженные уши, маленькая челюсть, высокое нёбо и воронкообразная де-
формация грудной клетки. Из анамнеза известно, что отмечался постоянный недо-
бор веса и низкий рост. В возрасте 5 лет ребенок перестал ходить, был выставлен 
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диагноз: двусторонняя дисплазия тазобедренных суставов. По данным R-графии 
тазобедренных суставов: деформированные эпифизы головок бедренных костей. 
В том же году у нее случился эпизод в виде афазии и правосторонней гемиплегии.  
По данным магнитно-резонансной томографии головного мозга: острый инфаркт в 
левой теменной доле и подострый в правой теменно-затылочной доле. На компью-
терно-томографической ангиограмме выявлены признаки васкулопатии с вовлече-
нием периферических ветвей средней и задней мозговых артерий.

В возрасте 6 лет у ребенка были выявлены протеинурия, гипоальбуминемия 
и гиперхолестеринемия, после чего диагностирован нефротический синдром.  
По данным УЗИ почек: нарушена кортико-медуллярная дифференцировка. По дан-
ным биопсии почки: фокально-сегментарный гломерулосклероз. Многократно го-
спитализировалась по поводу повторных рецидивов нефротического синдрома.  
Девочке постоянно требовались повторные инфузии альбумина по поводу реци-
дивирующего нефротического синдрома. К  лечению были добавлены стероиды и 
ингибиторы ангиотензинпревращающего фермента. Также у ребенка развился осте-
опороз, в связи с чем она стала принимать бисфосфонаты. Иммуносупрессивная те-
рапия не была начата, так как прогноз был неблагоприятным. У девочки развилась 
эпилепсия, назначен вальпроат натрия.

Спустя несколько месяцев случился повторный инфаркт в правом полушарии 
головного мозга. По данным МРТ: новые инфаркты в правом полушарии головного 
мозга, мозжечке и слева в мосте и продолговатом мозге. По данным MR-ангиографии: 
картина моя-моя. Была назначена операция нейрохирургического шунтирования по 
поводу болезни моя-моя, однако девочка была сочтена неподходящим кандидатом 
ввиду обширных поражений головного мозга. Обследована на наличие других фак-
торов риска повторных инсультов: протеин С, протеин S, антитромбин III и фактор V 
Лейдена – норма. По данным УЗИ сердца – норма. Метаболические скрининги, вклю-
чая анализ мочи на мукополисахаридозы, а также гексозаминидазы А и В и альфа-1-
галактозидазу, – норма. Уровни лактата и аммиака в ее сыворотке – норма. Скрининг 
мочи на аминоацидурию и органическую ацидемию – норма.

Генетические исследования подтвердили наличие мутации c.1439 C>T в гене 
SMARCAL1, которая ранее была описана у пациентов с ИКДШ. У  девочки не было 
лимфопении или гипотиреоза. Умерла в возрасте 7 лет от интеркуррентной пневмо-
нии [2].

Неврологические осложнения у пациентов с ИКДШ нередки [1, 2]. В описанном 
случае, наряду с нашим, у пациентки были повторные инсульты, подтвержденные 
данными нейровизуализации. У пациента, анализируемого нами, ИКДШ и васкуло-
патия моя-моя прогрессировали. Пациент был кандидатом на процедуру реваскуля-
ризации, однако она не была выполнена ввиду обширного повреждения головного 
мозга. Также не была выполнена трансплантация почки. В случае с нашим пациентом 
удалось выполнить пересадку  – функция транплантата остается удовлетворитель-
ной в течение 7 лет – и реваскуляризирующую операцию в связи с прогрессирующей 
цереброваскулярной патологией.

Развитие повторного ИМ у пациента в раннем послеоперационном периоде, воз-
можно, обусловлено как отменой антиагрегантов и антикоагулянтов перед опера-
цией, так и особенностями течения основного заболевания. Учитывая отсутствие 
повторных эпизодов острого нарушения мозгового кровообращения за период  
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катамнестического наблюдения, восстановление пациента по неврологическому 
статусу, можно предполагать, что метод непрямой реваскуляризации оказался эф-
фективным у пациента с синдромом Шимке и прогрессирующей цереброваскуляр-
ной патологией (стеноз обеих СМА с развитием множественных ИМ/ТИА). Однако 
для более достоверной оценки долгосрочного эффекта выполненного хирургиче-
ского лечения в отношении последующих эпизодов ишемии требуется дальнейшее 
катамнестическое наблюдение. 

	� ЗАКЛЮЧЕНИЕ
ИКДШ с развитием множественных инфарктов мозга и транзиторных ишемиче-

ских атак на фоне стеноза обеих СМА является крайне редким заболеванием, и это 
первый клинический случай, описанный в русскоязычной литературе. На сегодняш-
ний день не существует клинических рекомендаций по лечению инфаркта мозга, ас-
социированного с болезнью Шимке, у пациентов детского возраста, что говорит о 
необходимости дальнейшего изучения этой проблемы.
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