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РЕЗЮМЕ 
Введение. MELAS-синдром — наследуемое по материнской линии митохондриальное заболевание, при котором кардинальная клини-
ческая триада — лактатацидоз, эпилептические припадки и инсультоподобные эпизоды — нередко маскируется под острое нарушение 
мозгового кровообращения. Поздняя манифестация во взрослом возрасте затрудняет диагностику и отодвигает начало патогенетиче-
ской терапии.  
Цель: показать на конкретном клиническом примере диагностический путь к митохондриальной энцефаломиопатии у пациентки 44 
лет, дебютировавшей картиной ишемического инсульта, и описать алгоритм нейровизуализационной, нейрофизиологической и мор-
фологической верификации синдрома MELAS.  
Описание случая. Пациентка Е., 44 лет, госпитализирована с предварительным диагнозом «ишемический инсульт» по поводу выпаде-
ния поля зрения в верхнем левом квадранте, нечёткости зрения, снижения концентрации и тяжести в голове. МРТ головного мозга 
выявила корковый ламинарный некроз в правой затылочной доле без поражения подкоркового белого вещества — паттерн, нетипич-
ный для инсульта. Лабораторно: повышение лактатдегидрогеназы до 450,83 ед/л, лактат на верхней границе нормы. Игольчатая элек-
тромиография обнаружила снижение средней длительности потенциалов двигательных единиц. Биопсия латеральной широкой мыш-
цы бедра показала фрагментарную атрофию миоцитов, коагуляционные некрозы и картину рваных красных волокон, характерную для 
митохондриальной миопатии. Назначена патогенетическая терапия: L-аргинин, коэнзим Q10, янтарная кислота, рибофлавин.  
Заключение. Дебют MELAS-синдрома в зрелом возрасте требует осознанной настороженности невролога: сохранность подкоркового 
белого вещества при корковом ламинарном некрозе, несоответствие очага сосудистым бассейнам, миопатический паттерн на ЭМГ и 
рваные красные волокна в биоптате — взаимно подкрепляющие признаки, позволяющие поставить диагноз до молекулярно-
генетической верификации и своевременно перейти на патогенетическое лечение. 
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ABSTRACT 
Background. MELAS syndrome is a maternally inherited mitochondrial disorder whose cardinal triad — lactic acidosis, seizures, and stroke-like 
episodes — frequently mimics acute ischaemic stroke. Late, adult-onset presentations are easily missed, delaying disease-specific therapy.  
Aim. Through a single clinical case, to outline the diagnostic pathway from a presumptive ischaemic stroke to confirmed mitochondrial encephalo-
myopathy in a 44-year-old woman, and to map the neuroimaging, neurophysiological, and morphological steps that anchor the diagnosis of MELAS.  
Case presentation. A 44-year-old woman was admitted with a working diagnosis of ischaemic stroke after presenting with an upper-left quadran-
tanopia, blurred near-vision, impaired attention and memory, and a sense of head heaviness. Brain MRI showed cortical laminar necrosis in the 
right occipital lobe with the subcortical white matter spared — a pattern uncharacteristic of arterial-territory infarction. Lactate dehydrogenase 
was elevated (450.83 U/L); blood lactate sat at the upper reference limit. Needle EMG documented a reduction in mean motor-unit potential 
duration. Biopsy of the vastus lateralis muscle revealed fragmentary atrophy, coagulation necrosis of individual fibres, and the ragged-red-fibre 
pattern of mitochondrial myopathy. Disease-modifying therapy was started — L-arginine, coenzyme Q10, succinic acid, and riboflavin.  
Conclusion. Adult-onset MELAS demands deliberate vigilance from the neurologist. Sparing of the subcortical white matter beneath a zone of 
cortical laminar necrosis, a lesion that ignores arterial territories, a myopathic EMG, and ragged-red fibres on biopsy form a self-reinforcing con-
stellation that supports the diagnosis ahead of molecular confirmation and lets disease-specific treatment begin without delay. 
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ВВЕДЕНИЕ 
Митохондриальные болезни наследуются почти 

исключительно по материнской линии и охватывают 
спектр от бессимптомного носительства мутации до 
развёрнутой полисистемной картины. Среди них 
синдром MELAS (mitochondrial encephalomyopathy, 
lactic acidosis, and stroke-like episodes) — одно из 
наиболее частых состояний и одновременно одна 
из тех клинических загадок, перед которой невро-
лог регулярно оказывается без надёжного компаса: 
инсультоподобный эпизод убедительно повторяет 
картину острого нарушения мозгового кровообра-
щения, а вокруг него располагается полиморфная 
свита симптомов, способная увести мысль клиници-
ста по ложному пути. 

Картина MELAS строится вокруг кардинальной 
триады — лактатацидоз, эпилептические приступы и 
инсультоподобные эпизоды. На неё нанизываются 
нейросенсорная тугоухость, сахарный диабет, низ-
корослость; когнитивные нарушения с возможным 
переходом в деменцию, депрессия и психотические 
состояния; атаксия, миопатия и периферическая 
нейропатия; острые головные боли, мигрени, эпи-
зодическая рвота, интермиттирующая дистония, 
альтернирующая гемиплегия. Особое место зани-

мает миопатический компонент — выраженная мы-
шечная слабость, плохая переносимость обычной 
нагрузки, миалгии и крампи: именно мышцы неред-
ко становятся первой нитью, ведущей к диагнозу. 

Заболевание долго остаётся нераспознанным. 
Дифференциальная диагностика с ишемическим 
инсультом представляет собой реальную клиниче-
скую проблему, и попытки тромболизиса у пациен-
тов с MELAS, ошибочно расценённых как инсульт, 
давно описаны в литературе как самостоятельный 
источник ятрогенного риска.  

 
ЦЕЛЬ настоящей публикации — на материале 

клинического наблюдения проследить путь от оши-
бочно поставленного диагноза до верификации ми-
тохондриальной энцефаломиопатии и обозначить 
опорные точки, на которые невролог может опе-
реться, чтобы пройти этот путь быстрее. 

 
ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ ОПОРЫ 
Биопсия скелетной мышцы. Стандарт верифика-

ции MELAS — биопсия с гистопатологическим иссле-
дованием, электронной микроскопией и фермента-
тивной гистохимией. Характерная находка — рваные 
красные волокна (ragged-red fibers): миофибриллы с 
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высоким содержанием мутантного генома и избы-
точным числом изменённых митохондрий, отража-
ющие расстройство переноса электронов. Возмож-
ны липидные капли. Гистохимическая окраска на 
цитохромоксидазу и сукцинатдегидрогеназу обычно 
положительна. 

Прямое секвенирование. Митохондриальный ге-
ном секвенируется и сопоставляется с пересмот-
ренной Кембриджской референсной последова-
тельностью; присутствие мутации устанавливают по 
несоответствиям нуклеотидной последовательно-
сти. Чувствительность метода для выявления гете-
роплазмии составляет от 15% до 92%. 

Электромиография. Игольчатая ЭМГ выявляет 
паттерны миопатического синдрома. 

Электроэнцефалография. Эпилептиформные 
разряды чаще регистрируются в затылочной, ви-
сочной и теменной областях. 

Биохимия. Обязательно исследование лактата и 
креатинфосфокиназы в крови — оба показателя до-
стигают высоких значений; нередко повышаются 
глюкоза и гликированный гемоглобин. 

МРТ головного мозга. Очаги при MELAS законо-
мерно локализуются в височно-затылочной коре и 
со временем распространяются. Поражение серого 
и белого вещества встречается с примерно равной 
вероятностью; на FLAIR и Т2 очаги гиперинтенсив-
ны, что отражает отёк. Часто визуализируются каль-
цинаты базальных ганглиев — преимущественно в 
проекциях, связанных с височной и затылочной до-
лями. 

Дифференциальная диагностика требует ком-
плексного подхода: клиническая картина неспеци-
фична и пересекается с другими неврологическими, 
метаболическими и наследственными состояниями. 
Опорные методы — генетическое тестирование, 
биохимические анализы, инструментальные иссле-
дования и систематическое исключение альтерна-
тивных диагнозов. 

 
КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ 
Анамнез и поступление 
Пациентка Е., 44 лет, продавец, уроженка Удмур-

тии. Замужем не была, имеет дочь. Из сопутствую-
щей патологии — миксома и пролапс митрального 
клапана, открытое овальное окно, гипертоническая 
болезнь, хроническая сердечная недостаточность  
I стадии. Мать здорова; отец перенёс острое нару-
шение мозгового кровообращения. Семейный 
анамнез по митохондриальным заболеваниям не 
отягощён в явном виде, что, как известно, не исклю-
чает носительства материнской мутации с низкой 
гетероплазмией. 

История болезни началась в январе 2025 года. 
На фоне относительного благополучия у пациентки 
внезапно развилась распирающая головная боль в 

затылочной области с иррадиацией в теменную, ин-
тенсивностью до 8 баллов по визуальной аналого-
вой шкале; обычные анальгетики оказались бес-
сильны, и боль удерживалась трое суток. К ней при-
соединились три коротких эпизода диплопии — па-
циентка описывала их как «картинка опускалась». 
Симптоматика регрессировала самостоятельно, и 
обращения за помощью не последовало. 

Через месяц, в феврале, появилось более тре-
вожное расстройство — выпадение поля зрения в 
верхнем левом квадранте с характерным мерцаю-
щим, «пиксельным» компонентом. Этот эпизод, в 
отличие от первого, не разрешился сам. К началу 
марта нарушение зрения сохранялось, добавились 
нечёткость при чтении и письме, чувство тяжести в 
голове и заметное снижение концентрации внима-
ния и памяти, что и привело пациентку к врачу. 

На амбулаторной МРТ от 06.03.2025 в правой за-
тылочной доле было обнаружено очаговое измене-
ние, расценённое как острое нарушение мозгового 
кровообращения по ишемическому типу в подо-
строй стадии; дополнительно описывались единич-
ные неспецифические очаги глиоза и наружные 
ликвородинамические нарушения. МР-ангиография 
выявила незамкнутый виллизиев круг с гипоплазией 
передней соединительной артерии и обеих задних 
соединительных артерий, при отсутствии гемоди-
намически значимых стенозов, аневризм, арте-
риовенозных мальформаций и патологической из-
витости интракраниальных артерий. С предвари-
тельным диагнозом «ишемический инсульт» паци-
ентка была госпитализирована в неврологическое 
отделение Регионального сосудистого центра. 

Объективное и неврологическое исследование 
При поступлении общее состояние удовлетвори-

тельное, сознание ясное. ЧСС 77 уд/мин, артери-
альное давление 130/80 мм рт. ст., ЧДД 17 в минуту, 
SpO₂ 98 %. Менингеальные симптомы отрицательные. 

В неврологическом статусе пациентка ориенти-
рована верно, обращённую речь понимает, ин-
струкции выполняет в полном объёме. Глазные ще-
ли равные, зрачки симметричны, фотореакция со-
хранена, движения глазных яблок свободные; при 
взоре влево возникает диплопия, при прямом 
взгляде сохраняется выпадение поля зрения в 
верхнем левом квадранте. Лицо без грубой асим-
метрии; язык умеренно отклоняется влево, речь не 
изменена. Обращает на себя внимание гипотрофия 
мышц с симметричным снижением мышечной силы 
до 4 баллов в дистальных отделах конечностей при 
оживлённых, симметричных глубоких рефлексах и 
отсутствии патологических стопных знаков. Чувстви-
тельные нарушения пациентка отрицает. Координа-
торные пробы выполняет удовлетворительно; в по-
зе Ромберга — лёгкое туловищное пошатывание. 
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Сама по себе клиническая картина — острая зри-
тельная дисфункция, мягкие пирамидные знаки, лёг-
кая атаксия — укладывалась в рабочую гипотезу ин-
сульта в задних отделах мозгового кровообращения. 
Однако дистальная амиотрофия с пирамидной ги-
перрефлексией без явного нарушения чувствитель-
ности — сочетание, которое плохо вписывается в 
одиночное острое сосудистое событие и заставляет 
думать о фоновом мышечно-нервном процессе. 

Диагностический поиск 
Лабораторное обследование. Развёрнутый об-

щий анализ крови оказался в пределах нормы при 
умеренном повышении СОЭ. Биохимический про-
филь — холестерин и его фракции, С-реактивный 
белок, общий белок, альбумин, мочевина, креати-
нин, билирубин (общий, прямой и непрямой), глю-
коза, триглицериды, натрий, калий, хлориды, АЛТ, 
АСТ, фолиевая кислота, транскобаламин и креатин-
киназа — также не выходил за референсные интер-
валы. Существенным оказалось повышение актив-
ности лактатдегидрогеназы до 450,83 ед/л (иссле-
дование от 19.03.2025); концентрация лактата при 
анализе газового состава крови составила  
2,0 ммоль/л — на верхней границе нормы. Ни тот, ни 
другой показатель сами по себе не специфичны для 
MELAS, однако их сочетание с клинической карти-
ной заставляет всерьёз рассмотреть метаболиче-
скую природу заболевания. 

Прочие лабораторные данные. Общий анализ 
мочи без отклонений. Серологические тесты на си-
филис (12.03.2025), гепатиты B, C и ВИЧ (10.03.2025) 
отрицательные. В ликворе от 18.03.2025: бесцвет-
ный, прозрачный, белок 140 мг/л (выше нормы), ци-
тоз 1/мкл (лимфоциты), глюкоза 3,47 ммоль/л; РМП, 
РИФ и РПГА IgG (от 12.03.2025) отрицательные; на 
CMV, EBV и HSV-1/2 (от 13.03.2025) ликвор не реа-
гировал. Гормональный профиль щитовидной же-
лезы в пределах нормы: тироксин 13,4 пмоль/л,  
ТТГ 3,4 мкМЕ/мл, Т3 3,15. 

Сосудистая визуализация и кардиальное обсле-
дование. Дуплексное сканирование брахиоцефаль-
ных артерий с цветовым допплеровским картирова-
нием от 06.03.2025 не обнаружило признаков стено-
окклюзирующей патологии; толщина комплекса ин-
тима-медиа в проксимальном (на 1,0–1,5 см прокси-
мальнее бифуркации) сегменте общей сонной арте-
рии — пограничные 1,0 мм. Эхокардиография в тот 
же день выявила недостаточность трикуспидального 
клапана I степени при сохранной систолической 
функции левого желудочка и нормальных размерах 
камер сердца. 

СКТ-ангиография головного мозга (06.03.2025) 
выполнена с введением ультрависта 370 (80 мл 
внутривенно, скорость 4 мл/с) с уровня межпозвон-
кового диска С2–С3. Экстракраниальные сосуды — 

без особенностей. На уровне виллизиева круга об-
ращали на себя внимание нитевидные задние со-
единительные артерии и умеренная асимметрия 
позвоночных артерий с преобладанием правой; ход 
интракраниальных сосудов прямолинейный, диа-
метр равномерный, контуры чёткие. Ключевая 
находка — локальное лептоменингеальное накопле-
ние контраста по ходу извилин в правой затылочной 
доле с умеренным перифокальным отёком. Этот 
гиральный паттерн принципиально не характерен 
для классического артериального инсульта. 

Дополнительные исследования. Рентгенография 
органов грудной клетки (07.03.2025) и КТ грудной 
полости (17.03.2025) патологических изменений 
лёгких не выявили; описана лишь гиперволемия лё-
гочных сосудов. УЗИ органов брюшной полости 
(13.03.2025) — без патологии. На ЭКГ от 07.03.2025 — 
синусовый ритм 65 уд/мин с признаками гипертро-
фии левого желудочка. Холтеровское мониториро-
вание (14.03.2025) показало синусовый ритм с диа-
пазоном ЧСС 49–107 уд/мин (средняя дневная 66, 
средняя ночная 58), ригидный циркадный профиль 
и редкие экстрасистолы (9 наджелудочковых и 7 
желудочковых одиночных) без диагностически зна-
чимых изменений сегмента ST. Электроэнцефало-
графия 18.03.2025 эпилептиформной активности не 
обнаружила. 

МРТ головного мозга (07.03.2025). Исследова-
ние супра- и субтенториальных структур выполнено 
в режимах Т1, Т2, T2* hemo, DWI и FLAIR в аксиаль-
ной, корональной и сагиттальной проекциях. В пра-
вой затылочной доле — субкортикально и корти-
кально — выявлен участок с высоким сигналом на Т2 
и FLAIR, пониженным на Т1, без рестрикции диффу-
зии (с высоким измеряемым коэффициентом диф-
фузии) и без отложений гемосидерина, размерами 
12 × 21,7 × 10,7 мм. В белом веществе височных до-
лей — единичные мелкие очаги повышения сигнала 
на Т2/FLAIR диаметром до 3 мм. Желудочковая си-
стема симметрична, срединные структуры не сме-
щены, цистерны основания свободны, гипофиз 4 × 
10 мм с нормальной дифференцировкой нейро- и 
аденогипофиза. 

Заключение МРТ от 07.03.2025: МР-признаки 
коркового ламинарного некроза в правой затылоч-
ной доле, возможно, как проявление синдрома 
MELAS. 

Это заключение оказалось поворотной точкой в 
диагностическом поиске. Кортикальный паттерн по-
ражения с сохранностью подкоркового белого ве-
щества и отсутствием рестрикции диффузии — анти-
под того, что мы привыкли видеть при артериальном 
инсульте, — впервые позволил рентгенологу в явном 
виде усомниться в исходной сосудистой версии. 

 



Вестник медицинского института «РЕАВИЗ». 2026. Том 16. № 2 Клинический случай  

168 

   
 

Рисунок 1. МРТ головного мозга, режим DWI, 
аксиальная проекция: ламинарный некроз в 
правой затылочной доле 
Figure 1. MRI of the brain, DWI mode, axial projec-
tion: laminar necrosis in the right occipital lobe 
 

Рисунок 2. МРТ головного мозга, 
режим Т1, сагиттальная проекция 
Figure 2. MRI of the brain, T1 mode, 
sagittal projection 

Рисунок 3. МРТ головного мозга, режим Т2*, 
аксиальная проекция 
Figure 3. MRI of the brain, T2* mode, axial projection 

 
 

 
 

Рисунок 4. МРТ головного мозга, режим Т2, аксиальная 
проекция: ламинарный некроз в правой затылочной доле 
Figure 4. MRI of the brain, T2 mode, axial projection: laminar 
necrosis in the right occipital lobe 

Рисунок 5. МРТ головного мозга, режим FLAIR, аксиальная 
проекция: ламинарный некроз в правой затылочной доле 
Figure 5. MRI of the brain, FLAIR mode, axial projection: laminar 
necrosis in the right occipital lobe 

 
На приведённых томограммах виден кортикаль-

ный паттерн поражения: вовлечена кора при со-
хранности подкоркового белого вещества — отли-
чие от ишемического инсульта, при котором стра-
дает и белое вещество (рис. 1–5). 

Контрольная МРТ (24.03.2025). Повторное ис-
следование выполнено нативно и с внутривенным 
контрастированием (Гадобускан 5,0 мл). В правой 
затылочной доле сохранялся прежний субкорти-
кально-кортикальный участок с высоким сигналом 
на Т2 и FLAIR, пониженным на Т1, со слабым повы-
шением на DWI без рестрикции диффузии на ADC-
картах и без признаков геморрагического пропиты-
вания, размерами 16×8,5×9 мм (в исходном иссле-
довании — 12×21,7×10,7 мм). Контрастирование об-
наружило интенсивный гиральный паттерн накоп-

ления — подпись, плохо совместимая с подострым 
инфарктом и хорошо ложащаяся на представления 
о MELAS-ассоциированном поражении коры. Еди-
ничные очаги в белом веществе височных долей 
сохранялись прежнего размера; желудочковая си-
стема и срединные структуры — без особенностей. 

Заключение МРТ от 24.03.2025: МР-признаки 
коркового ламинарного некроза в правой затылоч-
ной доле, возможно, как проявление синдрома 
MELAS, без явной динамики по сравнению с иссле-
дованием от 07.03.2025. 

К этому моменту версия ишемического инсульта 
стала несостоятельной. Очаг не эволюционировал 
так, как должен был бы при подостром инфаркте; 
гиральное накопление контраста сохранялось; ло-
кализация поражения не уважала бассейны маги-
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стральных сосудов. Дальнейший диагностический 
ход был направлен на мышцу — главное «слабое 
звено» митохондриальной патологии. 

Электромиография (21.03.2025). Стимуляцион-
ная ЭНМГ показала нормальные значения амплитуд 
и скоростей проведения. Игольчатая ЭМГ не заре-
гистрировала спонтанной активности, однако обна-
ружила снижение средней длительности потенциа-

лов двигательных единиц — характерный миопати-
ческий паттерн. 

Заключение ЭМГ: признаки дистрофических из-
менений в мышцах верхних конечностей; нарушений 
проведения по моторным и сенсорным волокнам не 
выявлено. 

 

 
Таблица 1. Длительность потенциалов двигательных единиц 
Table 1. Duration of motor unit potentials 

 Минимальная 
длительность, мс 

Максимальная 
длительность, мс 

Средняя  
длительность, мс 

Норма  
длительности, мс 

Отклонение  
длительности, % 

Количество  
ПДЕ 

Все 5,89 11,5 9,06 10,2 –11,2 20 
Н/ф 5,89 11,5 9,05 – – 15 
П/ф 8,65 9,65 9,07 – – 5 

 
 
 

 
 
Рисунок 6. Игольчатая электромиография: снижение средней 
длительности потенциалов двигательных единиц 
Figure 6. Needle electromyography: decreased mean duration of 
motor unit potentials 
 

Биопсия латеральной широкой мышцы бедра 
(22.03.2025). При окрасках гематоксилином и эози-
ном, по Ван-Гизону и Гомори обнаружены отчётли-
вые нарушения архитектоники мышечной ткани. Во-
локна собраны в неоднородные пучки с выражен-
ной вариабельностью размеров; местами интенсив-
ность окраски снижена, типы волокон расположены 
мозаично, их количественное соотношение измене-
но. Регистрировались очаги фрагментарной атро-
фии и коагуляционные некрозы отдельных миоци-
тов — без признаков фагоцитоза и лимфоцитарной 
инфильтрации, что важно для дифференциации с 
воспалительной миопатией. Гистологическая карти-
на в целом отвечает критериям митохондриальной 
миопатии и согласуется с феноменом рваных крас-
ных волокон. 

Заключение биопсии: гистологическая картина 
соответствует митохондриальной миопатии. 

 
 
Рисунок 7. Световая микроскопия, ×200: фрагментарная атрофия 
и коагуляционные некрозы отдельных мышечных волокон 
Figure 7. Light microscopy, ×200: fragmentary atrophy and coagula-
tive necrosis of individual muscle fibers 
 

 
 
Рисунок 8. Поляризационная и фазово-контрастная микроскопия, 
×200: атрофия мышечных волокон и некрозы отдельных мышеч-
ных структур (зелёные поля) 
Figure 8. Polarization and phase-contrast microscopy, ×200: atrophy of 
muscle fibers and necrosis of individual muscle structures (green fields) 
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Совокупность клинических, нейровизуализацион-
ных, электромиографических и морфологических 
данных позволила перенести диагностическую гипо-
тезу из области предположения в область рабочего 
диагноза. Молекулярно-генетическая верификация — 
прямое секвенирование мтДНК с прицельным поис-
ком мутации m.3243A>G в гене MT-TL1 (тРНК лейци-
на) — была инициирована параллельно и ожидается 
на момент подготовки настоящей публикации. 

Лечение 
Пока действовала рабочая гипотеза ишемиче-

ского инсульта/транзиторной ишемической атаки, 
терапия велась по соответствующему стандарту: 
магния сульфат 10,0 мл на 100 мл 0,9 % NaCl внутри-
венно капельно; этилметилгидроксипиридина сук-
цинат 5,0 мл на 100 мл 0,9 % NaCl внутривенно ка-
пельно; аторвастатин 20 мг на ночь; ацетилсалици-
ловая кислота 100 мг на ночь; омепразол 20 мг 
утром; соталол (Сотагексал) 80 мг два раза в сутки. 

После установления окончательного диагноза в 
соответствии с МКБ-10 (G71.3 — митохондриальная 
миопатия [MELAS]) лечение было пересмотрено в 
пользу патогенетической метаболической под-
держки: L-аргинин 1000 мг два раза в сутки; коэнзим 
Q10 700 мг один раз в сутки; янтарная кислота 100 мг 
два раза в сутки; рибофлавин 10 мг/мл по 1 мл внут-
римышечно один раз в сутки. На фоне терапии от-
мечена положительная динамика клинической кар-
тины — стабилизация зрительных нарушений и субъ-
ективное улучшение когнитивных функций. 

 
ОБСУЖДЕНИЕ 
Особенностью настоящего наблюдения стал 

поздний — на пятом десятилетии жизни — дебют 
MELAS-синдрома, манифестировавшего инсультопо-
добным эпизодом. Подобная презентация есте-
ственным образом направляет диагностический по-
иск по сосудистой колее, что и произошло в нашем 
случае: пациентка поступила в Региональный сосуди-
стый центр с диагнозом «ишемический инсульт», и на 
первом этапе клиническая картина — острая зритель-
ная дисфункция, мягкие пирамидные знаки, лёгкая 
атаксия — этой версии вполне соответствовала. 

Поворот в диагностической логике произошёл 
там, где соединились три внешне не связанные 
между собой наблюдения: дистальная амиотрофия 
с пирамидной гиперрефлексией (нетипичное соче-
тание для одиночного сосудистого события), повы-
шенная активность лактатдегидрогеназы при погра-
ничном уровне лактата и — самое главное — нейро-
визуализационная картина, не подчиняющаяся пра-
вилам ишемии. Корковый ламинарный некроз с со-

хранностью подкоркового белого вещества, отсут-
ствие рестрикции диффузии, гиральный паттерн 
контрастного усиления и локализация очага вне 
границ магистральных сосудистых бассейнов — этот 
комплекс признаков плохо встраивается в концеп-
цию артериального инсульта и хорошо ложится на 
представления о метаболическом поражении коры 
при митохондриальной ангиопатии. 

Гипотеза получила опору со стороны нервно-
мышечного аппарата. Игольчатая ЭМГ обнаружила 
миопатический паттерн (снижение средней дли-
тельности потенциалов двигательных единиц), 
биопсия латеральной широкой мышцы бедра — 
фрагментарную атрофию миоцитов и коагуляцион-
ные некрозы без воспалительной инфильтрации, в 
целом отвечающие критериям митохондриальной 
миопатии. На этом этапе диагноз стал клинически и 
морфологически оформленным; молекулярно-
генетическая верификация — прямое секвенирова-
ние мтДНК — была инициирована, и ожидается об-
наружение мутации m.3243A>G в гене MT-TL1 (тРНК 
лейцина), на которую приходится около 80 % случа-
ев MELAS. Существенно реже описываются мутации 
m.A3252G и m.G13513A в том же гене, а также то-
чечная замена m.T3271C. 

С практической точки зрения наблюдение по-
лезно тем, что фиксирует набор опорных признаков, 
которые позволяют заподозрить MELAS у взрослого 
пациента с подозрением на инсульт. Это: несоот-
ветствие очага сосудистым бассейнам; кортикаль-
ный паттерн поражения с сохранностью подкорко-
вого белого вещества; отсутствие рестрикции диф-
фузии и наличие гирального контрастного усиления 
при динамическом наблюдении; миопатический 
паттерн на игольчатой ЭМГ; повышение лактата 
(или ЛДГ как чувствительного, хотя и неспецифично-
го суррогата); рваные красные волокна в биоптате. 
Каждая из этих находок по отдельности неспеци-
фична. Их согласованное появление в одном клини-
ческом контексте делает диагноз MELAS правомер-
ным рабочим решением и оправдывает раннее 
начало метаболической поддержки — ещё до моле-
кулярно-генетического подтверждения. 

Цена ошибки в обратную сторону — расценива-
ние MELAS-эпизода как ишемического инсульта с 
попыткой тромболизиса — описана в литературе и 
отнюдь не теоретическая. Поэтому возрастающая 
информированность неврологов о митохондриаль-
ных причинах острых эпизодов в задних отделах 
мозгового кровообращения — не академическое 
упражнение, а компонент безопасности пациента. 
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