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РЕЗЮМЕ
Представлен клинический случай врожденной нечувствительности к боли у пациента детского возраста. Особенностью 
клинического случая является семейная отягощенность, отсутствие выраженного ангидроза, этапность постановки диагно-
за. Приведенное описание повышает информированность врачей о патологии, представляющей большую редкость в прак-
тической деятельности педиатра и невролога.
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ABSTRACT
A child with congenital insensitivity to pain is presented. The peculiarities of this case are family anamnesis, the absence of signif-
icant anhidrosis and staged diagnosis. This report increases awareness of physicians on the rare issue.
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Врожденная нечувствительность к боли и ангидроз 
(англ.: Congenital insensitivity to pain with anhidrosis, CIPA), 
также известная как наследственная сенсорная и вегета-
тивная невропатия типа IV, является крайне редким син-
дромом. Впервые патология упомянута G. Dearborn в 1931 
г. [1]. В 1963 г. A. Swanson опубликовал сообщение о врож-

денной нечувствительности к боли и ангидрозе у двух си-
блингов [2]. Синдром определяют три клинические со-
ставляющие: нечувствительность к боли, неспособность 
к потоотделению и умственная отсталость. Это состоя-
ние возникает с частотой 1 на 125 млн новорожденных [3]. 
В представленных случаях отсутствовали расовые особен-
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ности — дети с CIPA рождались в российских, турецких, 
северно-европейских, корейских, марокканских, грече-
ских, иранских, индийских семьях. Из нескольких сотен 
(около 300) описанных случаев CIPA только около 80 име-
ют генетическое подтверждение. Патогенез CIPA характе-
ризуется генетической мутацией с потерей функции гена 
NTKR1 (Neurotrophic tyrosine kinase receptor, type 1). Мута-
ции NTRK1 подразумевают изменение в TrkA-рецепторе 
фактора роста нервов (NGF), который участвует в разви-
тии ноцицептивных сенсорных нейронов и симпатических 
вегетативных нейронов. При наличии мутации NTRK1 на-
рушается рост холинергических, симпатических нейронов, 
а также нейронов спинальных ганглиев. Это в свою оче-
редь обусловливает нарушение процессов дифференци-
ровки и миграции элементов нервного гребня, что приво-
дит к уменьшению числа немиелинизированных волокон 
и отсутствию болевой и температурной чувствительности 
у пациентов [4—6]. Ангидроз связан с отсутствием иннер-
вации потовых желез. Еще одним геном, с которым связы-
вают заболевание, является SCN9A (sodium channel Nav1.7 
proteine). Функция его точно не определена, но предпола-
гается, что он кодирует субъединицу потенциал-зависимо-
го натриевого канала. Известно несколько мутаций этих ге-
нов: в гене NTRK1 — с.722Т>C, L213P; с.1556delG, G519fs, 
V709L, G718S; в гене SCN9A —G3312T [7].

Клинические проявления заболевания наиболее яр-
ко проявляются в первые 3 года жизни и имеют специфи-
ческие черты. Это нечувствительность к боли (замечает-
ся в связи с отсутствием негативных эмоций на вакцина-
цию и инъекции уже на 1- году жизни), ангидроз (кожные 
покровы всегда сухие и теплые). Из-за потери ощущений 
боли и температуры дети сами себе причиняют травмы, 
кусают себя, получают ожоги и переломы. Типичными 
в клинической картине являются самоповреждения (вы-
раженные повреждения языка, внутренней поверхности 
щек, пальцев, вплоть до их самоампутации, вырывание 
ресниц, ожоги), преждевременная потеря зубов (случаи 
самоудаления, не считая профилактическую экстракцию 
зубов с целью предотвращения самоповреждений), нару-
шение консолидации переломов (все травматические со-
бытия протекают безболезненно, а поэтому поздно заме-
чаются), формирование нейропатической артропатии (су-
став Шарко). Переломы часто лечатся с трудом, приводя 
к ортопедическим проблемам и вторичному остеомиели-
ту. В связи с отсутствием потоотделения дети плохо пере-
носят перепады температур окружающей среды, часто от-
мечается лихорадка до 40 °С без видимых инфекционно-
воспалительных проявлений. Характерны задержка роста 
(нарушение процессов окостенения), гиперкератоз ладо-
ней и стоп, гипотрихоз. В психоневрологической сфере от-
мечаются умственная отсталость (обычно не тяжелее уме-
ренной степени), несколько реже микроцефалия, тазовые 
нарушения [8—10].

Во всех описанных в литературе случаях проводился 
диагностический поиск, включавший общеклинические 
лабораторные исследования (общий анализ крови, СОЭ, 
С-реактивный белок, основные биохимические показате-
ли), которые не показывали отклонений от нормы, элек-
тромиографию (все показатели сенсорного ответа в пре-
делах нормы), нейровизуализацию (без патологических 
изменений), гистаминовый тест (внутрикожное введение 
гистамина не вызывало появления волдыря), пилокарпи-
новый тест (введение пилокарпина не вызывало потоотде-

ления), гистологическое исследование кожных биоптатов 
(отсутствие иннервации потовых желез), биопсию нерва 
(отсутствие немиелинизированных и маломиелинизиро-
ванных волокон в пучке), в ряде случаев диагностика за-
вершалась секвенированием экзома, чем и подтверждался 
диагноз. Дифференциальный диагноз проводился с дру-
гими наследственными нейропатиями — наследственной 
сенсорной нейропатией I типа, наследственной сенсор-
ной и автономной нейропатией II типа, наследственной 
сенсорной нейропатией III типа (Райли—Дея), врожден-
ной нечувствительностью к боли V типа, синдромом Ле-
ша—Нихана) [8], а также с болевой асимболией, проявля-
ющейся отсутствием защитных рефлексов и эмоциональ-
ной реакции в ответ на болевое раздражение и связанной 
с разобщением связей между сенсорной корой и лимби-
ческой системой.

Специфического лечения CIPA не существует. Един-
ственный возможный вариант устранения причины за-
болевания — разработка молекулярных методов, позво-
ляющих исправить мутацию [8, 11]. В настоящее время 
основные мероприятия направлены на профилактику воз-
можных увечий, бактериальных осложнений, травм. Спе-
циально удаляется часть молочных зубов, устанавливают-
ся протезы, чтобы избежать травм языка и конечностей. 
L. Perez-Lopez и соавт. [11] в 2015 г. впервые применили 
бифосфонаты у 7-летней девочки с целью профилакти-
ки остеопороза.

Клинический случай

Пациентка З., 11 мес, поступила в плановом порядке 
в детское неврологическое отделение с целью дообследова-
ния и лечения. Основные жалобы (со слов матери): задерж-
ка моторного развития (не сидит, не ползает, нет опоры на 
ноги), постоянно прикусывает язык, пальцы, нижнюю гу-
бу, отсутствует болевая чувствительность, легко возбуди-
ма, избыточный вес.

Из анамнеза известно, что ребенок от 3-й беремен-
ности, протекавшей на фоне изосенсибилизации по АВО 
системе, бактериального вагинита, многоводия. Роды 
2-е, самостоятельные в 40 нед. Оценка по шкале Апгар 8 
и 9 баллов на 1-й и 5-й минутах соответственно. Вес при 
рождении 3920 г. рост 57 см. В течение 17 дней получала 
лечение в отделении патологии новорожденных, диагноз: 
Родовая травма мягких тканей головы. Кефалогематома 
левой теменной области. Перинатальное поражение цен-
тральной нервной системы гипоксически-ишемического 
генеза, синдром угнетения. Преретинальные и ретиналь-
ные кровоизлияния обоих глаз. Вакцинация по календа-
рю проводилась до 4-месячного возраста. Аллергоанамнез 
не отягощен. Гемотрансфузии не проводились.

Наследственность: двоюродная сестра матери паци-
ентки в детстве имела аналогичную симптоматику — в на-
стоящее время указанной родственнице 20 лет, она имеет 
множественные шрамы на губах, откусан кончик языка, 
рубец после ожога на руке; чувствительность, со слов род-
ственников, сохранена. В детстве была плаксива, возбуди-
ма. В связи с проживанием в сельской местности за меди-
цинской помощью не обращалась. Брак родителей паци-
ентки неблизкородственный.

С 4 мес мать пациентки стала отмечать у девочки соса-
ние и прикусывание языка и губ вплоть до появления кро-
воизлияний и ранок. С течением времени девочка посте-
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пенно откусила кончик языка, стала прикусывать пальцы 
рук, нижнюю губу. При наличии кровоточащих ран эмо-
циональное состояние девочки не соответствовало выра-
женности повреждений, что свидетельствовало об отсут-
ствии болевой чувствительности. С 6 мес начали беспоко-
ить налеты на языке, затем под языком образовались язвы. 
С 7 мес наблюдалась у стоматолога с диагнозом «кандидоз-
ный стоматит». В возрасте 7 мес госпитализирована в дет-
ское отделение с диагнозом: некротизирующий язвенный 
стоматит. Перинатальное поражение центральной нервной 
системы сочетанного генеза, поздний восстановительный 
период. Кривошея. Анемия неуточненная, средней степе-
ни тяжести. Паратрофия III степени, индекс массы тела 34 
кг/м2. Медицинский персонал отмечал, что девочка не пла-
кала при инъекционном введении препаратов. В возрасте 
7 мес осмотрена онкологом: данных о наличии онкогема-
тологии нет. Цитология мазка подъязычной области: вос-
палительный процесс с наличием некротических масс, не-
большое количество клеток плоского эпителия без призна-
ков атипии. Осмотрена эндокринологом: гормональный 
профиль в норме, паратрофия III степени. Конституци-
онная высокорослость. Данные инструментальных ис-
следований: ультразвуковое исследование головного моз-
га в возрасте 4 мес — киста сосудистого сплетения справа. 
Эхокардиография в возрасте 5 мес: диагональные трабе-
кулы в полости левого желудочка. Функционирующее от-
крытое овальное окно, межпредсердное сообщение мало-
го размера, сократительная функция миокарда удовлетво-
рительная. Рентгенография шейного отдела позвоночника 
в возрасте 8 мес: асимметрия парадентальных пространств, 
зубовидный отросток смещен влево. Осмотрена ортопе-
дом: кривошея. Рекомендован воротник Шанца, осмотр 
через 3 мес.

Объективный статус при поступлении: общемозговой 
и менингеальной симптоматики нет. Сознание ясное, ро-
дителей выделяет, эмоции адекватные, игрушками инте-
ресуется, лепечет. Череп обычной формы. Окружность го-
ловы 47 см. Большой родничок 1,5×1,5 см, не напряжен, 
не пульсирует. Черепно-мозговые нервы: глазные щели 
симметричные, зрачки симметричные, фотореакции жи-
вые, движения глазных яблок в полном объеме, нистаг-
ма нет, взгляд фиксирует. Конвергенция и аккомодация 
не нарушены. Лицо в покое и при эмоциях симметрич-
ное. Язык по средней линии. Небные, глоточные рефлек-
сы живые, симметричные. Объем активных и пассивных 
движений полный. Голова с наклоном к правому плечу. 
Тонус мышц диффузно умеренно снижен. Захват кистя-
ми сохранен. Опоры на ноги нет. Глубокие рефлексы жи-
вые, симметричные. Патологических кистевых и стопных 
знаков нет. Чувствительность с учетом возраста достовер-
но не оценена. Вкус, вероятно, чувствует, от кислой еды 
морщится, сладкая еда нравится. По отсутствию реакции 
на самоповреждения можно судить о высоком пороге бо-
левой чувствительности. Предметы захватывает без ин-
тенции. Функции тазовых органов не нарушены. Голову 
удерживает с 4,5 мес, переворачивается с 6 мес, не садит-
ся, не сидит, не ползает. Лежа на животе, голову поднима-
ет. При тракции на руки подтягивается. Предметы в руки 
захватывает, удерживает, перекладывает. Опоры на ноги 
нет. Лежа на спине, активно поднимает ноги, тянет ко рту, 
при переворачивании ноги сгибает.

Данные лабораторных обследований во время насто-
ящей госпитализации: показатели общего анализа крови, 

общего анализа мочи, лактатдегидрогеназы, креатинфос-
фокиназы в норме. Содержание аминокислот в крови: зна-
чительное повышение уровней глутамина, лейцина, ме-
тионина, тирозина. Незначительное повышение уровней 
аланина, валина, лизина. Аргинин, глицин — норма. Уро-
вень глюкозы в моче: глюкоза +, галактоза, лактоза, ри-
боза, фруктоза, мальтоза, манноза, сахароза — результат 
отрицательный. Кариотип 46ХХ. Уровень глюкозы в мо-
че повторно: галактоза+, лактоза+, мальтоза+, сахароза+, 
манноза, глюкоза, рибоза, фруктоза — результат отрица-
тельный. Электрокардиограмма: ритм синусовый 122 в 1 
мин, нарушение процессов реполяризации слабо выраже-
но в боковых, верхушечных, заднедиафрагмальных отде-
лах. Электронейромиография стимуляционная: сенсомо-
торная аксонально-демиелинизирующая полиневропатия 
верхних и нижних конечностей с поражением моторных 
волокон — среднетяжелой степени, сенсорных волокон — 
тяжелой степени. Переднероговой и первично-мышечной 
патологической активности не зарегистрировано. Электро-
миография игольчатыми электродами: выявлена сенсомо-
торная аксонально-демиелинизирующая полиневропатия 
верхних и нижних конечностей с поражением моторных 
волокон — среднетяжелой степени, сенсорных волокон — 
тяжелой степени. Переднероговой и первично-мышечной 
патологической активности не зарегистрировано. Элек-
троэнцефалография с нагрузочными пробами: убедитель-

Рис. 1. Пациентка З., 11 мес. Повреждения языка. 
Fig. 1. Tongue damage.

Рис. 2. Пациентка З., 11 мес. Кровоточащие раны языка, налеты, 
язвы.
Fig. 2. Bleeding wounds of the tongue, plaque, ulcers.
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ных данных об эпилептиформной активности и межполу-
шарной асимметрии нет. Зрительные, когнитивные, аку-
стические стволовые вызванные потенциалы: параметры 
ответов в пределах возрастной и популяционной нормы. 
Осмотр челюстно-лицевого хирурга: поверхностные ра-
ны слизистой оболочки языка (рис. 1, 2). Неполный вы-
вих 8.1, 8.2 зубов. Гистаминовый и пилокарпиновый тесты, 
молекулярно-генетические исследования не проводились. 
В возрасте 10 мес после выписки из неврологического от-
деления проведена экстракция 4 верхних и 4 нижних зу-
бов с целью уменьшения травматизации слизистой обо-
лочки и кожи. Получает гидроксизин в дозе 1 мг на 1 кг 
массы тела в сутки.

Заключение
Описанный клинический случай повышает инфор-

мированность врачей о врожденной нечувствительности 
к боли c ангидрозом, поскольку данное заболевание пред-
ставляет большую редкость в практической деятельности 
педиатра и невролога. Следует также отметить, что инте-
рес к врожденной нечувствительности к боли обусловлен 
не только редкостью этой патологии, но и перспективами, 
связанными с созданием анальгетиков нового поколения.
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