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Болезнь Краббе (глобоидноклеточная лейкодистрофия) – редкая аутосомно-рецессивная патология, относяща-
яся к лизосомным болезням накопления. В основе болезни лежат мутации в гене, кодирующем синтез фермента 
галактоцереброзидазы (GALC), которые приводят к его дефициту. В результате происходит накопление обла-
дающего токсическими свойствами предшественника галактоцереброзида галактозилфингозина (психозина), 
который вызывает распад миелина с образованием глобоидных клеток.
В 90% случаев заболевание манифестирует в течение первого полугодия жизни с гипервозбудимости, задержки 
или регресса психомоторного развития, спастики конечностей, осевой гипотонии, отсутствия рефлексов, атро-
фии зрительного нерва и микроцефалии. В дальнейшем присоединяются судороги, неврологический статус па-
циента быстро ухудшается до децеребрации и смерти до двухлетнего возраста. Поздние формы заболевания 
характеризуются более медленным прогрессированием со значительно большей продолжительностью жизни.
Диагностике болезни Краббе способствуют результаты нейровизуализации головного мозга, нейрофизиоло-
гического анализа и гистологических исследований. Окончательная диагностика строится на выявлении сни-
жения активности GALC в лейкоцитах крови или культивируемых фибробластах кожи (ниже 5% от нормы), 
а также при молекулярно-генетическом тестировании, обнаруживающем искомую мутацию. Неонатальный 
скрининг часто дает ложноположительный результат. В настоящее время продолжается активный поиск 
доступных биомаркёров заболевания с целью точной и ранней диагностики болезни. 
По-настоящему эффективных методов лечения болезни Краббе не существует. Трансплантация стволовых 
клеток эффективна только в предсимптомную стадию болезни, требует миелосупрессивной терапии и связана 
с риском развития осложнений. При наличии симптомов возможна поддерживающая терапия, направленная 
на уменьшение возбудимости и спастичности. Ведется поиск веществ-активаторов остаточной фермента-
тивной активности GALC.
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Krabbe disease (globoid cell leukodystrophy) is a rare autosomal recessive pathology related to lysosomal accu-
mulation diseases. The basis of the disease are mutations in a gene, which encodes the synthesis of the galactoce-
rebrosidase (GALC), which lead to its deficiency. The result is an accumulation with toxic properties predecessor 
galactocerebroside galactocerebroside (psychosine), which causes the breakdown of myelin with the formation of 
globoid cells.
In 90% of cases, the disease manifests itself within the first six months of life with hyperexcitability, delay or regres-
sion of psychomotor development, spasticity of limbs, axial hypotension, lack of reflexes, optic nerve atrophy and 
microcephaly. In the future, join cramps, neurological status of the patient quickly worsens to decerebration and 
death before two years of age. Late forms of the disease are characterized by slower progression with much longer 
life expectancy.
The diagnosis of Krabbe disease is facilitated by the results of brain neurovisualization, neurophysiological and his-
tological studies. The final diagnosis is based on the detection of a decrease in GALC activity in blood leukocytes or 
cultured skin fibroblasts (below 5% of normal), as well as molecular genetic testing, detecting the desired mutation. 
Neonatal screening often gives a false positive result. Currently, the active search for available biomarkers of the disease 
for accurate and early diagnosis of the disease is continuing.
There are no truly effective treatments for Krabbe disease. Stem cell transplantation is effective only in the asymptom-
atic stage of the disease, requires myelosuppressive therapy and is associated with the risk of complications. If you 
have symptoms of a possible supportive therapy, aimed at reducing the excitability and spasticity. Search of substances-
activators of residual enzymatic activity GALC is conducted.
K e y w o r d s :  review, Krabbe disease; globoid cell leukodystrophy; galactocerebrosidase deficiency; galactosylsphin-
gosine lipidosis; psychosine; GALC deficiency.
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Б олезнь Краббе (глобоидноклеточная лейкоди-
строфия или галактозилцерамидный липидоз) 
является редким аутосомно-рецессивным рас-

стройством, вызванным дефицитом фермента галак-
тоцереброзидазы, также известной как галактозилце-
рамидаза.

Галактоцереброзидаза (GALC) отвечает за липо-
сомальный гидролиз галактолипидов, образующихся 
при миелинизации белого вещества [1]. Предполагает-
ся, что патологические изменения в периферической 
и центральной нервной системе (образование глобо-
идных клеток и уменьшение миелина) обусловлены 
токсическим свойством накопленного психозина (га-
лактозилфингозина), который не может разрушаться 
вследствие дефицита GALC [2-4]. Многие аспекты 
патофизиологии болезни Краббе неизвестны.

Ген GALC расположен на хромосоме 14q31 [5]. 
У пациентов со всеми клиническими типами болез-
ни Краббе было выявлено более 70 мутаций GALC, 
в т.ч. многочисленные делеции и инсерции [2, 6-8]. 
Корреляции генотипа и фенотипа при болезни Краб-
бе недостаточно изучены [9-11], что обусловлено 
редкостью некоторых мутаций и необходимостью 
длительного наблюдения за пациентами.

Частота этого расстройства в среднем оценивает-
ся как 1:100 000 [2, 5, 8, 12, 13].

У абсолютного большинства пациентов с болез-
нью Краббе симптомы появляются в течение первых 
шести месяцев жизни и только в 10% случаев позже, 
в т.ч. во взрослой жизни [12]. У всех пациентов в ко-
нечном итоге развивается моторно-сенсорная нейро-
патия, на начальных стадиях преобладают симптомы, 
связанные с дисфункцией ЦНС [14].

При младенческой форме заболевания первые 
симптомы обычно появляются в возрасте от двух 
до пяти месяцев [12]. К ним относятся гипервоз-
будимость, задержка или регресс психомоторного 
развития, спастика конечностей, осевая гипотония, 
отсутствие рефлексов, атрофия зрительного нерва 
и микроцефалия [12, 13, 15]. В дальнейшем развива-
ется судорожный синдром, в котором превалируют 
тонические судороги разгибателей при световой, зву-
ковой или тактильной стимуляции. Состояние детей 
быстро ухудшается вплоть до децеребрации, боль-
шинство из них погибают до достижения двухлетне-
го возраста [16].

Детская (ювенильная) форма характеризуется сла-
бостью, утратой приобретенных навыков и потерей зре-
ния. У дошкольников и школьников неврологический 
статус регрессирует с непредсказуемой скоростью, что 

ведет к полной инвалидизации и смерти в течение двух-
семи лет после манифестации болезни [17].

Взрослая форма заболевания может первоначаль-
но проявляться потерей ловкости движений, паресте-
зиями конечностей, слабостью или периферической 
моторно-сенсорной нейропатией с потерей чувстви-
тельности и атрофией мышц [6, 14]. У некоторых 
подростков и взрослых симптомы ограничиваются 
мышечной слабостью без снижения интеллекта, тогда 
как другие становятся прикованными к постели и про-
должают деградировать умственно и физически [17].

Диагностике болезни Краббе способствуют ре-
зультаты нейровизуализационных методов исследо-
вания головного мозга (МРТ и КТ) [18, 19]. Наруше-
ния, выявляемые при МРТ, зависят от того, в каком 
возрасте началось заболевание. У детей с младенче-
ской формой болезни наиболее часто при МРТ об-
наруживают глубокие поражения белого вещества 
мозга, зубчатого ядра и белого вещества мозжечка 
[12, 20-22]. При детской и взрослой формах на МР-
томограммах выявляется атрофия и интенсификация 
Т2-сигнала в теменно-затылочной области и/или кор-
тикоспальном тракте при отсутствии мозжечковых 
изменений [20, 21, 23]. КТ головы менее чувстви-
тельна, чем МРТ [12].

Нейрофизиологические исследования у большин-
ства детей с началом болезни Краббе в младенчестве 
могут выявить такие отклонения от нормы, как зна-
чительное замедление скорости двигательной и сен-
сорной нервной проводимости (в 80%), даже при от-
сутствии развернутой клинической симптоматики [24, 
25]. Однако выраженность отклонений нервной прово-
димости зависит от степени поражения ЦНС [25, 26].

В спинномозговой жидкости фиксируется повы-
шение концентрации белка, обусловленное распадом 
миелина, что является характерной, но не универ-
сальной чертой болезни Краббе [12].

При гистологическом исследовании обнаружива-
ются патологическая демиелинизация перифериче-
ских нервов и иногда Шифф-позитивные многоядер-
ные глобоидные клетки. При раннем начале болезни 
наблюдается гипомиелинизация, при позднем начале 
– сегментарная демиелинизация. При электронной 
микроскопии можно выявить криволинейные пла-
стинчатые включения в клетках Шванна и гистиоци-
тах [2, 4, 24].

На заключительном этапе диагностики болезни 
Краббе производят измерение активности GALC в 
лейкоцитах, выделенных из цельной крови, или в 
культуре фибробластов кожи [7, 17]. Типичным для 
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вых клеток эффективна только при её проведении в 
предсимптомную стадию болезни [34, 35]. При этом 
трансплантация стволовых клеток требует миело-
супрессивной терапии и связана с риском развития 
осложнений. Кроме того, отсроченная выгода от это-
го вмешательства не установлена [36, 37].

Проводится поиск веществ, которые могли бы 
служить активаторами остаточной ферментативной 
активности GALC [38, 39].

Новорождённые дети, поражённые болезнью Краб-
бе, как правило, умирают не дожив до двух лет. Если же 
манифестация заболевания начинается позже, то про-
должительность жизни существенно возрастает [16].

Поскольку диагностика болезни Краббе представ-
ляет сложную задачу, в качестве иллюстрации приве-
дём клиническое наблюдение, в котором заболевание 
длительное время не было распознано.

Клиническое наблюдение. Р е б е н о к  В . , 1 года 
3 мес, женского пола, в семье единственный. Роди-
лась от первой беременности, протекавшей на фоне 
хронической гипоксии плода, ОРВИ на второй не-
деле беременности, срочных родов путем операции 
кесарева сечения ввиду слабости родовой деятельно-
сти и подозрения на внутриутробную инфекцию (зе-
лёные околоплодные воды). Отмечалось однократное 
тугое обвитие пуповиной вокруг шеи, асфиксия пло-
да. Вес при рождении 3450 г, рост 52 см, по шкале 
Апгар 7/7 баллов. В роддоме вакцинирована БЦЖ-М. 
Наследственность по хронической патологии не отя-
гощена. Брак родителей неродственный. Аллерголо-
гический анамнез отсутствовал. В периоде адаптации 
отмечалась выраженная желтуха новорождённого 
(уровень билирубина достигал 340 ммоль/л), в связи 
с чем ребенку проводилась фототерапия в стационар-
ных условиях.

После выписки из стационара у ребёнка стала по-
степенно нарастать неврологическая симптоматика в 
виде беспокойства, гипертонуса мышц конечностей, 
плохой фиксации взгляда. Данные симптомы были 
расценены как последствия ишемически-гипоксичес-
кого поражения ЦНС, девочка наблюдалась амбула-
торно неврологом.

В дальнейшем в возрасте 3 мес 9 дней у ребёнка 
появился жидкий, водянистый стул до 6  раз в сут-
ки на фоне лихорадки до 38,0 °С. Беспокойство пе-
риодически сменялось вялостью. С подозрением на 
острую кишечную инфекцию девочка была госпита-
лизирована в детское инфекционное отделение ГАУЗ 
«Энгельсская городская больница № 2».

В стационаре состояние было расценено как тя-
жёлое за счёт симптомов интоксикации и невроло-
гической симптоматики. Отмечалась умеренная ги-
перемия зева. Рвота отсутствовала, сосала самостоя-
тельно, однако, физиологические рефлексы быстро 
истощались, отмечался повышенный мышечный 
тонус, менингеальные знаки были сомнительными 
(вязкость затылочных мышц).

В стационаре было проведено обследование. Ис-
следование спинномозговой жидкости: белка 0,66 г/л, 
цитоз до 5 клеток, реакция Панди (+++). Общий ана-
лиз крови: эритроцитов 2,53×1012/л, гемоглобина 
75 г/л, лейкоцитов 10,5×109/л, нейтрофилов палочкоя-

данного заболевания является снижение активности 
ниже 5% от нормы. По остаточной активности нельзя 
установить клинический тип и сделать прогноз тече-
ния заболевания.

Для подтверждения диагноза болезни Краббе до-
ступно молекулярно-генетическое тестирование [2], 
а также исследование родительских генотипов, не-
смотря на ограниченную информацию о взаимоотно-
шениях генотипа и фенотипа.

Пренатальную диагностику проводят путём изме-
рения активности GALC в образцах хорионических 
ворсин или культуре амниоцитов [7], а также путём 
молекулярно-генетического анализа с целью выявле-
ния мутаций [8].

В семьях пациентов с генетически подтвержденной 
болезнью Краббе необходимо установить наблюдение 
за старшими сибсами даже при отсутствии у них сим-
птомов, характерных для дефицита GALC. Для преду-
преждения рождения второго ребёнка с аналогичным 
заболеванием целесообразно проводить пренаталь-
ную диагностику (исследовать активность GALC или 
выявлять соответствующие мутации) [27].

В ряде штатов США проводится скрининг ново-
рождённых на болезнь Краббе, который заключается в 
анализе GALC посредством масс-спектрометрии сухих 
пятен крови [28-30]. Однако польза скрининга сомни-
тельна ввиду частых ложноположительных результа-
тов, отсутствия возможности предсказать фенотип бо-
лезни и недоказанной эффективности раннего лечения, 
сопровождающегося осложнениями [9, 31, 32].

В связи с вышеизложенным, продолжается ак-
тивный поиск доступных биомаркёров для точной 
и ранней диагностики болезни Краббе. В настоящее 
время в качестве такого биомаркёра предлагается 
определение психозина (галактозилсфингозина) [3], 
проводятся подтверждающие проспективные иссле-
дования [33].

Спектр заболеваний, с которыми приходится диф-
ференцировать болезнь Краббе, широк и включает в 
себя ряд нейродегенеративных состояний, которые 
могут проявляться задержкой развития нервной си-
стемы и изменениями белого вещества мозга при ней-
ровизуализации [1, 2, 22]. К ним относятся: болезнь 
Александра (демиелинизирующая лейкодистрофия); 
болезнь Канавана (дефицит аспартоацилазы); ган-
глиозидозы (GM1 и GM2); энцефалопатия при ВИЧ-
инфекции; метахроматическая лейкодистрофия; 
неонатальная гипогликемия; нейронный цероидный 
липофусциноз; болезнь Пелицеуса-Мерцбахера; син-
дром Шегрена-Ларссона; Х-сцепленная адренолей-
кодистрофия; расстройства спектра Зеллвегера (пе-
роксисомальные расстройства).

Отличие болезни Краббе от этих расстройств мо-
жет быть затруднено, хотя окончательный диагноз 
можно поставить на основании результатов целе-
вого метаболического анализа и/или молекулярно-
генетического тестирования [2, 22, 27].

В настоящее время для пациентов с болезнью 
Краббе при наличии симптомов единственно воз-
можным является поддерживающая терапия, направ-
ленная на снижение гипервозбудимости и спастич-
ности [2]. Трансплантация гемопоэтических стволо-
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дерных 1%, сегментоядерных 38%, эозинофилов 2%, 
лимфоцитов 49%, моноцитов 10%, СОЭ 17 мм/ч. Кал 
на ротавирусы – тест положительный. Баканализ ка-
ла – результат отрицательный. Проводилась диагно-
стика герпесвирусных инфекций, результаты пред-
ставлены в табл. 1.

На нейросонограмме зафиксированы признаки 
асимметрии боковых желудочков, диффузные изме-
нения ткани зрительных бугров и подкорковых ядер, 
ретроцеребеллярная арахноидальная киста.

На основании клинико-параклинических данных 
был сформулирован диагноз:

Основной: цитомегаловирусная инфекция, энце-
фалит (?).

Сочетанный: ротавирусный гастроэнтерит, пери-
од реконвалесценции.

Фон: Перинатальная энцефалопатия, синдром то-
нусных нарушений. Заместительная гидроцефалия. 
Атрофия вещества головного мозга. Ретроцеребел-
лярная арахноидальная киста.

Осложнение: инфекционно-токсическая анемия, 
тяжелая форма.

В течение 3 нед проводилось следующее лечение, 
вводились: с целью дезинтоксикации раствор Реги-
дрона, Неосмектин per os; глюкозо-солевые растворы 
3:1 внутривенно; с противовирусной целью Виролекс 
внутривенно, Виферон ректально; антибактериаль-
ные препараты (последовательные курсы Цефатрина, 
Сульперазона, Меропенема внутривенно); с противо-
грибковой целью Флюконазол внутрь; с иммуномо-
дулирующей целью Иммуновенин внутривенно; с 
заместительной целью гемотрансфузия эритроци-
тарной массы; с целью седации Элзепам внутривен-
но струйно; с метаболической целью Актовегин вну-
тримышечно; с ноотропной целью (Фенибут внутрь, 
Кортексин внутримышечно), сопроводительная тера-
пия (Линекс, Панкреатин per os; Дексаметазон, Фу-

росемид внутривенно; Супрастин per os).
На фоне проводимого лечения состояние ребёнка 

оставалось тяжёлым за счёт интоксикации, невроло-
гической симптоматики, катаральных симптомов со 
стороны верхних дыхательных путей, дыхательной 
недостаточности I степени, в связи с чем девочку в 
возрасте 4 мес для дальнейшего лечения перевели в 
ГУЗ «Саратовская областная детская инфекционная 
клиническая больница им. Н.Р. Иванова» (СОДИКБ), 
где ребёнок находился еще в течение месяца.

При переводе в СОДИКБ состояние ребёнка 
оставалось тяжёлым за счёт неврологической сим-
птоматики, ДН I степени, симптомов интоксикации, 
катаральных симптомов со стороны верхних дыха-
тельных путей. Сознание было угнетено до сопора, 
отсутствовали сосательный рефлекс, фиксация взгля-
да, наблюдался спастический тетрапарез.

Результаты обследования, проведённого на дан-
ном этапе, установили следующее: в спинномозговой 
жидкости белка 1,0 г/л, цитоз до 18 клеток, реакция 
Панди (++++). В ОАК эритроцитов 4,12×1012/л, ге-
моглобина 128  г/л, лейкоцитов 6,1×109/л, нейтро-
филов палочкоядерных  2%, сегментоядерных  39%, 
эозинофилов  6%, лимфоцитов  49%, моноцитов  4%, 
СОЭ 10мм/ч. Баканализ кала – результат отрицатель-
ный. Мазок из зева на энтеровирусы методом ПЦР – 
отрицательный результат. Кровь на антитела к виру-
сам гриппа, ротавирусам – отрицательный результат. 
В мокроте на флору выделены St. aureus 2×109 и гри-
бы рода Candida 1×107. Проводилась дополнительная 
диагностика герпесвирусных инфекций, результаты 
представлены в таблице 2.

На НСГ признаки асимметрии боковых желудоч-
ков, диффузных изменений ткани зрительных бугров 
и подкорковых ядер. При рентгенографии органов 
грудной полости признаки двусторонней пневмонии, 
тимомегалия I степени.

Т а б л и ц а  1
Серологические маркёры герпесвирусных инфекций

Ig M, МЕ/мл Ig G, МЕ/мл

Вирус герпеса I типа результат отрицательный результат отрицательный

Вирус герпеса II типа результат отрицательный 3,024

Цитомегаловирус 2,73 1,476

Т а б л и ц а  2
Обнаружение ДНК различных видов герпесвирусов методом ПЦР

Ликвор Кровь

Вирус простого герпеса результат отрицательный результат отрицательный

Цитомегаловирус результат отрицательный результат отрицательный

Вирус Эпштейна–Барр результат отрицательный результат отрицательный
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Диагноз на этапе СОДИКБ:
Основной: цитомегаловирусный энцефалит в 

крайне тяжёлой форме, спастический тетрапарез.
Сопутствующий: внебольничная двусторонняя 

очагово-сливная пневмония (справа S1,3, слева S3) 
смешанной этиологии (St. Aureus 2×109 и грибы рода 
Candida 1×107), острое течение, среднетяжёлая фор-
ма, неосложненная.

Фон: задержка психомоторного развития. Пери-
натальная энцефалопатия, синдром тонусных нару-
шений. Ретроцеребеллярная арахноидальная киста. 
Тимомегалия I степени.

Осложнения: анемия инфекционно-токсическая 
лёгкой степени. Церебральная атрофия вещества го-
ловного мозга. Внутренняя компенсированная гидро-
цефалия.

Лечение на этапе СОДИКБ: с противовирусной 
целью вводились Виферон, Генферон ректально, с 
антибактериальной целью – Ванкомицин внутривен-
но, Бакперазон внутрь; с противогрибковой целью – 
Флуконазол внутрь; с иммуномодулирующей целью 
– Октагам, Ронколейкин внутривенно № 3; с целью 
восстановления мукоцилиарного клиренса и прохо-
димости дыхательных путей – Амбробене внутрь, 
ингаляции Беродуала и Буденита. Ноотропная тера-
пия включала Церетон внутримышечно и Фенибут 
внутрь; для улучшения мозгового кровообращения 
вводился Винпоцетин внутривенно, затем внутрь; с 
метаболической целью – Цитофлавин внутривенно; 
использовалась сопроводительная вспомогательная 
терапия (Диакарб, витамины группы В, Креон, Энте-
рол, Аципол, бифидумбактерин, массаж № 4).

На фоне проводимой терапии купировались сим-
птомы интоксикации, катаральные проявления, не-
сколько уменьшилась неврологическая симптоматика 
(ребенок стал менее возбудим, начал самостоятельно 
сосать из рожка, появились активные движения в пра-
вых конечностях, в связи с чем стала самостоятельно 
переворачиваться на левый бок). Однако продолжал 
сохраняться привычный поворот головы влево, па-
рез левых конечностей, больше выраженный в руке. 
Девочку в среднетяжёлом состоянии в возрасте 4 мес 
3 нед для дальнейшего обследования и лечения пере-
вели в неврологическое отделение ГУЗ «Саратовская 
областная детская клиническая больница» (СОДКБ), 
где она находилась около 3 нед.

При поступлении в СОДКБ состояние расцени-
валось как тяжёлое за счет основного заболевания: 
негативная реакция на осмотр, поза “фехтовальщи-
ка” (вытяжение правой руки и левой ноги), приступы 
непроизвольных поворотов головы в разные стороны 
(до 3- 4-х раз в сут). Голова округлая, большой род-
ничок 2,0×2,0 см, не напряжён. Взгляд не фиксирова-
ла. Реакция на звук была сохранена. Мышечная сила 
снижена. Объем пассивных движений не ограничен. 
Мышечный тонус повышен, изменён по пирамидно-
му типу в правых конечностях, в левых – дистоничен. 
Аускультативно дыхание жёсткое, хрипов не было.

В стационаре проведено дополнительное обследо-
вание. При НСГ выявлены выраженные диффузные 
изменения паренхимы головного мозга, базальных 
ядер и таламуса; умеренная дилатация межполушар-

ной щели; асимметричная дилатация боковых желу-
дочков (справа лёгкая, слева умеренная); умеренная 
дилатация 3  желудочка. При КТ головного мозга 
зафиксированы признаки подкорковой субатрофии, 
исход нейроинфекции, гидроцефальный синдром. 
На ЭЭГ с нагрузочными пробами обнаружены при-
знаки генерализованной эпилептиформной активно-
сти в виде регистрации частых эпиразрядов “острая-
медленная волна”, диффузная медленноволновая 
активность на фоне выраженных общемозговых из-
менений биоритмики головного мозга.

Диагноз на этапе СОДКБ:
Основной: цитомегаловирусная инфекция. По-

следствия перенесённого цитомегаловирусного эн-
цефалита, крайне тяжёлой формы, спастический ле-
восторонний гемипарез (улучшение). Церебральная 
атрофия вещества головного мозга. Внутренняя ком-
пенсированная гидроцефалия. Симптоматическая 
эпилепсия, генерализованная форма.

Конкурирующий: внебольничная двухсторонняя 
очагово-сливная пневмония (S1,3 справа и S3 слева), 
период реконвалесценции. Бронхообструктивный 
синдром, ДН 0-I степени.

Осложнения: Задержка психомоторного развития.
На фоне лечения в СОДКБ отмечалось некоторое 

улучшение в состоянии ребёнка: девочка стала спо-
койнее, приступы судорог в виде потягивания рук 
возникали реже, протекали легче, улучшились сон и 
мышечный тонус. Выписана из стационара для амбу-
латорного наблюдения.

В возрасте 6 мес ввиду отсутствия положительной 
динамики в неврологическом статусе ребёнок был на-
правлен в психоневрологическое отделение раннего воз-
раста ГУЗ «Российская детская клиническая больница» 
г. Москвы, где был проведён генетический поиск пато-
генных вариантов, ассоциированных с наследственны-
ми формами лейкодистрофий, болезнью Краббе, а также 
с другими наследственными заболеваниями со сходны-
ми фенотипическими проявлениями. Выявлены: пато-
генный (СМ062751) вариант нуклеотидной последова-
тельности в экзоне 7 гена GALC (chrl4:88442796G>A), 
приводящий к появлению сайта преждевременной 
терминации трансляции в 220  кодоне (p.Arg220Ter, 
NM_000153.3), в гетерозиготном состоянии и ранее не 
описанный вариант нуклеотидной последовательности, 
изменяющий канонический акцепторный сайт сплай-
синга в гене GALC (chrl4:88401223C>G), с.1912-1G>C, 
(NM_000153.3) в гетерозиготном состоянии. Мутации в 
гене GALC в гомозиготном и компаунд-гегерозиготном 
состоянии описаны у пациентов с болезнью Краббе 
(OMIM:245200).

По совокупности сведений данные варианты ну-
клеотидной последовательности были расценены как 
патогенные, являющиеся наиболее вероятной причи-
ной имеющегося состояния ребёнка.

Установлен диагноз: дегенеративное заболевание 
нервной системы (глобойдно-клеточная лейкодистро-
фия Краббе). Спастический тетрапарез. Бульбарно-
псевдобульбарный синдром. Гиперкинетический 
синдром. Симптоматическая эпилепсия. Нарушение 
психомоторного развития. Частичная атрофия зри-
тельных нервов. Расходящееся косоглазие.
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После верификации диагноза и возвращения в 
СОДКБ были повторно проведены МРТ и КТ голов-
ного мозга. Результатам данных исследований пока-
зали, что на фоне заболевания продолжали нарастать 
признаки атрофии вещества головного мозга с фор-
мированием вторичной гидроцефалии.

В возрасте 7 мес было проведено шунтирование. 
Состояние ребёнка до настоящего времени остается 
стабильно тяжёлым. Ребёнок получает поддержива-
ющую терапию.

Данный пример свидетельствует о том, что диа-
гностика болезни Краббе даже для опытного врача 
представляет сложную задачу. Диагностический по-
иск может быть длительным. Несмотря на редкость 
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диктует необходимость дифференциальной диагно-
стики с болезнью Краббе.
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