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Резюме

В статье рассматривается клинический случай сочетания ахалазии кардии, осложненной кандидозным эзофагитом, при-
ведший к тяжелой дисфагии и значительному снижению массы тела пациентки, страдающей наследственной моторной 
и сенсорной нейропатией — болезнью Шарко- Мари- Тута (ШМТ) тип 4 Е. Авторами освещены патогенез и клиническая 
картина заболеваний, особенности течения ахалазии у пациентки с наследственным неврологическим заболеванием. 
В данном клиническом случае рассмотрен пример заболевания у девочки 12 лет. Особенностью этой пациентки являлась 
прогрессирующая дисфагия, которая в конечном итоге привела к практически полной невозможности нормального 
приема пищи и развитию нутритивной недостаточности. Болезнь ШМТ — это гетерогенная группа наследственных 
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расстройств, влияющая на периферическую нервную систему, в результате прогрессирования заболевания раз-
вивается двигательная и сенсорная дисфункция, такие пациенты находятся под наблюдением врачей неврологов. 
Наличие нетипичной симптоматики, включающей не только прогрессирующую мышечную слабость и истощение, 
с сенсорным дефицитом в дистальных частях конечностей, но и выраженность дисфагии, которая из эпизодической 
переходит в постоянную, препятствует прохождению по пищеводу не только твердой пищи, но и жидкой, возникнове-
ние пищеводной рвоты — должно служить основанием для полного обследования пациента с применением методов, 
позволяющих визуализировать пищевод. В доступной отечественной литературе не найдено описания сочетанного 
течения обозначенных в наблюдении патологических состояний, в зарубежной литературе приведены единичные 
случаи, поэтому описание данного клинического наблюдения является актуальным для повышения осведомленности 
и ранней диагностики дисфункции гладкой мускулатуры ЖКТ на фоне полинейропатии.

Ключевые слова: болезнь Шарко- Мари- Тута, ахалазия кардии, кандидозный эзофагит, синдром мальабсорбции
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Summary

The article discusses a clinical case of a combination of achalasia of the cardia complicated by candidal esophagitis, which 
led to severe dysphagia and a signifi cant decrease in body weight of a patient suff ering from hereditary motor and sensory 
neuropathy — Charcot- Marie- Tooth disease (CMT) type 4 E. The authors highlight the pathogenesis and clinical picture 
diseases, features of the course of achalasia in a patient with a hereditary neurological disease. In this clinical case, an example 
of a disease in a 12-year-old girl is considered. A feature of this patient was progressive dysphagia, which ultimately led to 
the almost complete impossibility of normal food intake and the development of nutritional insuffi  ciency. CMT disease 
is a heterogeneous group of hereditary disorders aff ecting the peripheral nervous system, as a result of the progression 
of the disease, motor and sensory dysfunction develops, such patients are under the supervision of neurologists. The 
presence of atypical symptoms, including not only progressive muscle weakness and exhaustion, with sensory defi cits in 
the distal parts of the limbs, but also the severity of dysphagia, which from episodic becomes permanent, prevents the 
passage of not only solid food, but also liquid through the esophagus, the occurrence of esophageal vomiting — should 
serve as the basis for a complete examination of the patient using methods that allow visualization of the esophagus. In 
the available domestic literature, no description of the combined course of the pathological conditions indicated in the 
observation was found; isolated cases are given in the foreign literature, so the description of this clinical observation is 
relevant for raising awareness and early diagnosis of gastrointestinal smooth muscle dysfunction against the background 
of polyneuropathy.

Keywords: Charcot- Marie- Tooth disease, achalasia of the cardia, candidal esophagitis, malabsorption syndrome
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Актуальность

Ахалазия кардии (синонимы: мегаэзофагус или 
долихоэзофагус, идиопатическое расширение 
пищевода, кардиоспазм и другие) представляет 
собой заболевание пищевода неизвестной эти-
ологии. Основным звеном патогенеза является 
постепенная дегенерация нейронов межмышеч-
ного нервного сплетения, которые контролируют 
мускулатуру и нижний пищеводный сфинктер. 
Вышеперечисленные нарушения будут приводить 
к функциональным нарушением проходимости 
кардии, которое проявляется характерной клини-
ческой картиной [1–3].

Ахалазия кардии считается редким заболева-
нием, так одно из крупных эпидемиологических 
исследований, проведенное в Голландии и вклю-
чившее 907 пациентов с ахалазией и 9065 чело-
век контрольной группы, показало, что средняя 
заболеваемость за 9-летний период составила 
2,2 на 100 000 человек, а средняя распространен-
ность – 15,3 на 100 000 человек. Средний возраст 
пациентов с ахалазией был 54 (диапазон 18–98) 
года. Соотношение мужчин и женщин соответ-
ствовало 1: 1 [4]. Другое не менее крупное исследо-
вание, проведенное в Канаде, включало 463 случая 
ахалазии, средний возраст на момент постановки 
диагноза – 53,1 года, заболеваемость ахалазией со-
ставила 1,63 на 100 000 (95% ДИ 1,20, 2,06), а распро-
страненность – 10,82 на 100 000 (95% ДИ 9,70, 11,93). 
Sadowski DC и коллеги наблюдали неуклонный рост 
общего показателя распространенности с 2,51 на 
100 000 в 1996 году до 10,82 на 100 000 в 2007 году. 
Выживаемость пациентов с ахалазией была зна-
чительно ниже, чем в контрольной популяции, 
соответствующей возрасту и полу (Р <0,0001) [5]. 
Диагноз ахалазия следует рассматривать, когда 

у пациентов наблюдается дисфагия, потеря массы 
тела с обязательным проведением ЭГДС и рентге-
нологического исследования с контрастом, чтобы 
исключить другие заболевания пищевода и же-
лудка [3].

Из анализа литературных источников стало оче-
видно, что ахалазия кардии встречается на всех 
континентах, причем с одинаковой частотой как 
у мужчин, так и у женщин в возрастной группе от 
25 до 60 лет. Заболеваемость стабильна, но распро-
страненность ахалазии растет.

Врожденная гипомиелинизированная ней-
ропатия 4Е типа является одним из вариантов 
течения болезни ШМТ, однако ее клинические 
фенотипы описаны менее подробно в сравнении 
с остальными вариантами болезни. В отличие от 
других типов ШМТ, данная форма ассоциирована 
со сниженным формированием миелина с рожде-
ния, а не с разрушением имеющегося миелина, 
обычно характеризуется ранним началом с непро-
грессирующим или медленно прогрессирующим 
течением [6]. Поражение поперечно- полосатой 
мускулатуры традиционно описывается в данной 
кагорте пациентов, в то время как поражение глад-
кой мускулатуры ЖКТ описывается в единичных 
наблюдениях [7,8].

Для накопления информации о фенотипиче-
ских особенностях течения болезни ШМТ 4Е типа, 
особенностях органных дисфункций и их ранней 
диагностики и терапии приводится настоящее 
клиническое наблюдение.

Цель: описать клинический случай поражения 
пищевода, осложненного кандидозной инфек-
цией, при болезни Шарко- Мари- Тута у девочки 
12 лет.
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Результаты

Под наблюдением находилась пациентка З. в воз-
расте 12 лет.

Анамнез заболевания: первые жалобы на боли 
в животе, тошноту, рвоту пищей со слизью во время 
еды или сразу после нее (желчь в рвотных массах 
присутствовала редко), боль, тяжесть в животе, из-
бирательность и снижение аппетита и массы тела 
появились 3 месяца назад. С этими жалобами об-
ращались к гастроэнтерологу, было рекомендовано 
лечение: панкреатин высокоактивный в виде мини-
микросфер с обозначенной активностью 10000ЕД 
по липазе, эзомепразол, домперидон. На фоне ле-
чения улучшения не было, сохранялись боли, рвота 
сопровождала каждый прием пищи и жидкости. 
В связи с ухудшением состояния вызвали скорую 
медицинскую помощь (СМП), ребенок был достав-
лен и госпитализирован в гастроэнтерологическое 
отделение детской многопрофильной больницы по 
месту жительства.

Анамнез жизни: девочка от 6 беременности, 2 
роды. 2003 год – замершая беременность, 2006 год – 
самопроизвольный выкидыш, 2002 и 2007 года- ме-
дицинский аборт. В 2004 году – срочные роды путем 
кесарево сечения, старший сибс от четвертой бе-
ременности, в возрасте 16 лет практически здоров. 
Настоящая 6 беременность протекала тяжело в 1 
половине с гестационным сахарным диабетом и ге-
стационным пиелонефритом, с 14 недели – угроза 
прерывания беременности. Во второй половине – 
хроническая фето-плацентарная недостаточность 
и хроническая внутриутробная гипоксия плода. 
Роды срочные на сроке гестации 38–39 недель путем 
операции кесарева сечения. Воды мекониальные. 
При рождении масса 2370 гр., рост 56 см, окружность 
головы 34 см, окружности груди 33 см. Оценка по 
Апгар составила 2/4/5 баллов. Состояние ребенка 
тяжелое за счет дыхательной, церебральной недоста-
точности, были проведены реанимационные меро-
приятия, ИВЛ в течение 4 суток, получала лечение 
в ОРИТ в течение 14 дней, перенесла двухстороннюю 
пневмонию в неонатальном периоде.

В дальнейшем наблюдалась у невролога с диа-
гнозом перинатальной энцефалопатии, а затем был 
подтвержден диагноз: Наследственная моторно- 
сенсорная невропатия 4 Е типа.

Состояние при поступлении: средней степени 
тяжести, самочувствие снижено за счет болево-
го (жалобы на боль в животе), диспепсического 
синдромов (рвота пищей, задержка стула), нутри-
тивной недостаточности (снижение массы тела на 
5 кг, ПЖК развита недостаточно), неврологической 
симптоматики (наследственная моторно- сенсорная 
невропатия, вялый тетрапарез). Сознание ясное. 
Реакция на осмотр: спокойная. Глазные щели рав-
ные, зрачки S=D, средних размеров, нистагма нет, 
взор фиксирует, следит. Менингиальные симптомы 
отрицательные. Носогубные складки симметричные. 
Конституция: астеничная. Кожа бледно- розовая, 
сухость, шелушение кожи лица, шеи, рук, выражен 
орбитальный цианоз, сыпи нет. Подкожно- жировая 
клетчатка развита недостаточно, распределена рав-
номерно. Периферические лимфатические узлы 
не увеличены 2–3 мм, безболезненны, не спаяны 

с окружающей тканью. Видимые слизистые розо-
вые, чистые, влажные. Язык обложен у корня серым 
налетом, влажный. Голос звучный. Грудная клетка 
кифосколиотической формы, равномерно участвует 
в акте дыхания, перкуторный звук легочной над 
всеми участками легких, дыхание везикулярное, 
чистое. Тоны сердца громкие, ритмичные. Живот 
округлой формы, мягкий, безболезненный, доступен 
к глубокой пальпации, урчания по ходу кишечника 
нет. Печень+1см из-под края реберной дуги, край 
ровный, безболезненный. Селезенка не пальпирует-
ся. Стул 1 раз в день оформленный, бывает задержка 
стула до 2–4 дней, при этом стул плотный, дефекация 
с натуживанием, периодически стул после стиму-
ляции. Диурез достаточный, свободное, отёков нет.

После поступления девочке была проведена ЭГДС 
для выяснения причин многократной рвоты и боли 
в животе. По данным диагностической ЭГДС в пи-
щеводе был обнаружен пристеночный белесоватый 
налет, в дистальном отделе множественные вы-
пуклые бляшки до 1–2 мм в диаметре. Отмечался 
заброс желудочного содержимого в пищевод. В об-
ласти тела желудка по большой кривизне крупные 
геморрагии в виде крупного очага. По результатам 
микробиологического анализа идентифицирована 
Сandida albicans (Фото 1).

В качестве дальнейшего дообследования и ве-
рификации диагноза пациентке была проведена 
рентгенография пищевода с контрастным веще-
ством, которая показала, что пищевод представлен 
широким столбом, диффузно расширен на всем 
протяжении до 4,0 см, снижена его моторная ак-
тивность, отсутствуют сегментарные сокращения. 
Терминальный отдел пищевода воронкообразно 
сужен до 1 мм на протяжении 15 мм (симптом «мы-
шиного хвоста»). Бариевая взвесь малыми порция-
ми поступает в желудок. Через 20 мин в положении 
сидя и вертикально в боковой проекции – пищевод, 
по-прежнему, расширен и содержит контрастную 
взвесь (эвакуация замедлена). Учитывая полученные 
данные рентгенологического и эндоскопического 
методов исследования, выраженную клиническую 
картину заболевания согласно классификации 
Б. В. Петровского (1962) было сделано заключение 
о наличии ахалазии кардии, II стадия (Фото 2,3).

Таким образом, на основании жалоб пациентки, 
анамнеза заболевания, клинической картины и ре-
зультатов обследования выставлен диагноз:

Основное заболевание: Ахалазия кардии, 2 стадия.
Осложнения: Эзофагит кандидозный.
Сопутствующие заболевания: Хронический га-

стрит с геморрагиями в теле желудка, период обо-
стрения. Нутритивная недостаточность 1 степени. 
Моторно- сенсорная нейропатия наследственная 
Шарко- Мари- Тута 4 Е типа.

В стационаре ребенок был консультирован хи-
рургом, были даны рекомендации о проведении 
повторной эзофагоскопии с бужированием карди-
ального отдела пищевода в условиях хирургического 
стационара. В случае неэффективности консерва-
тивной терапии решение вопроса об оперативном 
лечении. В отделении пациентка получала инфузи-
онную терапию, частичное парентеральное питание, 



174

экспериментальная и клиническая гастроэнтерология | № 215 (7) 2023 experimental & clinical gastroenterology | № 215 (7) 2023

Фото 2:
Рентгеноско-
пия пищевода 
с контрастным ве-
ществом в прямой 
проекции
Photo 2:
X-ray of the esopha-
gus with a contrast 
agent in the direct 
projection.
Фото 3:
Рентгеноскопия 
пищевода с кон-
трастным веще-
ством в боковой 
проекции
Photo 3:
X-ray of the esopha-
gus with a contrast 
agent in the lateral 
projection

флуконазол, трикалия дицитрат, однако симптомы 
дисфагии сохранялись, после стабилизации состо-
яния последовала госпитализация в хирургиче-
ский стационар, где выполнена лапароскопическая 

эзофагокардиомиотомия по Геллеру. Объективно 
состояние пациентки улучшилось, стала принимать 
пищу небольшими порциями каждые 3 часа, на 13 
сутки выписана и наблюдается амбулаторно.

Обсуждение

Болезнь Шарко- Мари- Тута (ШМТ), или невраль-
ная амиотрофия Шарко- Мари, известная и как 
наследственная моторно- сенсорная невропатия 
(НМСН) – обширная группа генетически гете-
рогенных заболеваний периферических нервов, 
характеризующаяся симптомами прогрессирую-
щей полинейропатии с преимущественным пора-
жением мышц дистальных отделов конечностей. 
НМСН являются не только самым частым среди 
наследственных заболеваний периферической 
нервной системы, но и одним из самых частых 
наследственных заболеваний человека. Ген, ответ-
ственный за развитие заболевания. MPZ (MYELIN 
PROTEIN ZERO; MPZ) расположен на хромосоме 
1 в регионе 1q23.3, содержит 6 экзонов. Мутации 
в гене MPZ приводят также к развитию несколь-
ких клиническо- генетических вариантов болезни 
ШМТ, Дежерина- Сотта, Русси- Леви, врожденной 
гипомиелинизирующей нейропатии. К настояще-
му времени картировано более 40 локусов, отве-
чающих за наследственные моторно- сенсорные 
нейропатии, идентифицировано более двадцати 
генов, мутации в которых приводят к развитию 
клинического фенотипа ШМТ [6–14].

Клиническая картина болезни ШМТ заключает-
ся в формировании гипотрофии мышц дистальных 
отделов нижних конечностей, молоточкообразной 
деформации пальцев стоп, формировании кон-
трактур голеностопных суставов, эксвиварусной 
установки голеностопных суставов, штампующей 

походки, парезу мышц сгибателей/разгибателей 
стоп, гипотрофии мышц дистальной и прокси-
мальной трети голеней, гипотрофии мышц кистей, 
снижение мышечной силы в мышцах кистей, функ-
циональные сгибательные контактуры кистей, гипо-
трофия мышц нижней трети предплечий, тремору 
кистей, нарушению осанки, снижению проприо-
цептивной чувствительности на уровне дисталь-
ных отделов конечностей [6, 8]. Формирующиеся 
изменения привлекают внимание специалистов 
к неврологическому статусу и изменениям опорно- 
двигательного аппарата. Действительно, анализ 
клинических случаев демонстрирует такие жа-
лобы как нарушением походки, мелкой моторики 
(письма) и отсутствие описаний дисфагии и другой 
симптоматики со стороны ЖКТ, настораживающей 
клиницистов, в приводимых отечественных клини-
ческих наблюдениях [9–14].

В литературе ШМТ представлена как наиболее 
часто встречаемая периферическая нейропатия, по-
ражающая преимущественно поперечно- полосатую 
мускулатуру, при этом данные о поражении гладкой 
мускулатуры желудочно- кишечного тракта при 
ШМТ весьма немногочисленны [15, 16]. Одно из 
таких наблюдений описывает случай 27-летней 
пациентки, которая поступила с трехмесячной 
историей дисфагии на твердую и жидкую пищу 
с тошнотой и рвотой, что привело выраженным 
затруднениям приема пищи и потере веса около 
8,2 кг за в течение 3-х месяцев, ИМТ составил 15, 
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пациентка имела выраженную двустороннюю атро-
фию мышц нижних конечностей, нормоцитарную 
анемию с альбумином 2,5 и преальбумином 6, на 
рентгенограмме визуализирован функционально 
аперистальтический пищевод с выраженной дила-
тацией нижнего шейного и верхнего грудного от-
делов с легким сужением желудочно- пищеводного 
перехода. Выполненная впоследствии пищеводная 
манометрия показала, что >70% глотаний были 
аперистальтичными с нормальным базальным дав-
лением нижнего пищеводного сфинктера (НПС) 
и нормальным расслаблением НПС. Парадоксальное 
повышение давления НПС было обнаружено при 
инъекции холецистокинина (ХЦК). Эти результаты 
свидетельствовали о неспецифическом нарушении 
моторики пищевода и не соответствовали ахала-
зии. В связи с резкой потерей веса и недоеданием 
пациентка была госпитализирована и переведена 
на полное парентеральное питание (ППП). Она хо-
рошо отреагировала на пробу с назначением ондан-
сетрона и прометазина, и постепенно ее отлучили 
от ППП и перевели на пероральный прием пищи. 
Впоследствии пациентка несколько раз повторно 
госпитализировалась с похожими симптомами без 
четкого постоянного разрешения. Авторы клиниче-
ского случая делают вывод о вовлечении не только 
поперечно- полосатой мускулатуры, но и гладких 
мышц ЖКТ [8].

В рамках поражения гладкой мускулатуры при-
водятся несколько описаний ларингеальной дис-
функции и связанных с нею симптомов дисфагии 
на фоне заболевания ШМТ [8,15].

Однако, необходимо отметить, что тяжелые и/
или прогрессирующие неврологические заболе-
вания сопровождаются не только разной степенью 
выраженности неврологического дефицита и мо-
торной дисфункции, но и рядом ассоциированных 
проблем. Так нарушение функционирования га-
строинтестинальной системы встречается доста-
точно часто у такой группы пациентов. В частности, 
хронический запор очень часто сопровождает ней-
ропатию, а также различные проявления синдрома 
мальабсорции, в частности снижение массы тела, 
анемия и другие [8,16].

В рассматриваемом клиническом наблюдении 
за 12 летней пациенткой изменения, выявленные 
при ЭГДС, касались слизистой пищевода, желуд-
ка, что позволило выставить диагноз эзофагита, 
хронического гастрита. Наличие дисфагии и пи-
щеводной упорной рвоты, безусловно, требовали 
расширение диагностики, пациентке проведено 
рентгенологическое исследование пищевода с кон-
трастом, которое выявило выраженное расширение 
пищевода (рис. 1,2).

Длительное существование критического рас-
ширения пищевода приводит к изменению рН, 
нарушению колонизации слизистой оболочки, что 
является фактором риска реализации кандидозной 
инфекции. В свою очередь наличие кандидозно-
го эзофагита у пациентки усугубляло симптомы 
диспепсии.

Кандидозный эзофагит (КЭ) в клинической 
практике врача чаще всего встречается у паци-
ентов с иммуносупрессией, в частности на фоне 
сахарного диабета (СД) 38%, длительного приема 
глюкокортикоидов 15%, антибиотиков широкого 
спектра действия 15%, цитостатиков 7%, ахала-
зия пищевода 12%, новообразований 5%. [17]. Но 
на первом месте стоят вирус- индуцированные 
иммунодефицитные состояния – ВИЧ. КЭ явля-
ется типичной оппортунистической инфекци-
ей для данного инфекционного заболевания [18]. 
Вышеприведенные данные также подтверждает 
Ogiso H. и соавторы, которые выявляли факторы 
риска кандидоза пищевода у иммунокомпетентных 
пациентов. В исследование было включено 7736 че-
ловек, причем у 184 пациентов был диагностирован 
КЭ (2,4%), показано, что риск развития КЭ выше на 
фоне СД (OR: 1,52), использования ингибиторов 
протонной помпы (ИПП) (OR: 1,69), атрофическо-
го гастрита, (OR: 1,60), распространенного рака 
желудка (OR: 4,66) [19].

Помимо нарушения перистальтики, тонуса пи-
щевода в данном клиническом наблюдении были 
исключены ВИЧ-индуцированная иммуносупрес-
сия, первичное иммунодефицитное состояние, 
нарушения углеводного обмена, а также прием 
лекарственных препаратов.

Выводы

Таким образом, сочетание периферической поли-
нейропатии с синдромом дисфагии, характеризу-
ющимся рефрактерным к терапии и/или тяжелым 
течением, должно определять дальнейшую тра-
екторию обследования пациента с проведением 
УЗИ пищевода, ЭГДС, рентгенографии пищевода 
с контрастированием для визуализации пороков 
развития ЖКТ.

Поражение пищевода, выявленное у пациентки 
с периферической полинейропатией, негативно 
отражается на состояние здоровья, не только зна-
чительно снижая качество жизни (дисфагия, рвота, 
боли в животе, дефицит массы тела и др.), но и про-
воцируя присоединение иных патологических со-
стояний, в представленном наблюдении – кандидоз 
пищевода, который усиливал дисфагию тем самым 
делая невозможным нормальный прием пищи.
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Фото 1.
Эндоскопическая 
картина слизистой 
оболочки пищево-
да до отмывания 
налета (А) и после 
отмывания налета 
в узкоспектраль-
ном режиме (Б)
Photo 1.
Endoscopic picture 
of the mucous 
membrane of the 
esophagus before 
plaque was washed 
off  (A) and after 
plaque was washed 
off  in a narrow- 
spectrum mode (B)
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