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Резюме 
Предмет, тема, цель работы: одним из наиболее часто встречаемых прионных заболеваний человека является болезнь 
Крейтцфельдта – Якоба. Согласно данным литературы, распространённость болезни Крейтцфельдта – Якоба в мире 
составляет 1-2 случая на 1 миллион населения, однако, интерес к этому заболеванию неуклонно растет. Эффективного 
лечения болезни Крейтцфельдта – Якоба на сегодняшний день не существует. Цель работы-осветить клинико-диагно-
стические критерии этого редкого прионного заболевания для повышения осведомленности врачей, раннего выявления, 
поиска новых методов диагностики, вариантов профилактики и лечения данного заболевания.   
Метод или методология проведения работы: литературный обзор клинико-диагностических критериев болезни Крейтц-
фельдта-Якоба, включая зарубежные источники и клинические рекомендации. В статье представлен разбор собственного 
клинического наблюдения пациента с болезнью Крейтцфельдта – Якоба с характерным симптомокомплексом, интерпре-
тацией результатов обследования (МРТ, ЭЭГ) и обоснованием диагноза.  
Результаты работы: Систематизация клинико-диагностических критериев болезни Крейтцфельдта – Якоба с адаптацией 
к применению в рутинной клинической практике.  
Область применения результатов: клиническая практика врача-невролога, психиатра, терапевта, реаниматолога, врача 
функциональной диагностики и врача-рентгенолога.  
Выводы: прионные энцефалопатии ввиду их редкой встречаемости и недостаточной осведомленности врачей часто скры-
ваются под маской различных нейродегенеративных, сосудистых, аутоиммунных, инфекционных и психических 
заболеваний. Своевременная верификация диагноза болезни Крейтцфельдта-Якоба позволяет исключить потенциально 
курабельные нейродегенеративные заболевания, определить тактику ведения пациента и прогноз. В настоящее время 
разработаны диагностические критерии, позволяющие предположить диагноз болезни Крейтцфельдта-Якоба у пациента 
с быстропрогрессирующей деменцией, опираясь на клиническую картину, данные МРТ и ЭЭГ, без использования редких 
специфических методов диагностики. В данной статье представлено описание собственного наблюдения пациента с 
вероятной болезнью Крейтцфельдта – Якоба. 
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Abstract 
Subject, theme, purpose of the work: one of the most common prion diseases in humans is Creutzfeldt-Jakob disease (CJD). 
According to the literature, the prevalence of Creutzfeldt-Jakob disease in the world is 1-2 cases per 1 million population, 
however, interest in this disease is steadily growing. There is currently no effective treatment for Creutzfeldt-Jakob disease. 
The purpose of the work is to highlight the clinical and diagnostic criteria of this rare prion disease to increase awareness 
among doctors, early detection, search for new diagnostic methods, prevention options and treatment of this disease. 
Method or methodology of the work: literature review of clinical and diagnostic criteria of Creutzfeldt-Jakob disease, including 
foreign sources and clinical guidelines. The article presents an analysis of our own clinical observation of a patient with 
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PrPSc [5]. Так же ряд авторов выделяет в отдельную 
форму вариантную БКЯ, которая связана с переда-
чей возбудителя от крупного рогатого скота [2, 3]. 

Эффективного лечения болезни Крейтцфельдта – 
Якоба на сегодняшний день не существует.  

Цель работы-осветить клинико-диагностиче-
ские критерии этого редкого прионного заболе-
вания для повышения осведомленности врачей, 
раннего выявления, поиска новых методов диаг-
ностики, вариантов профилактики и лечения дан-
ного заболевания. 

 
Клинико-диагностические критерии болезнь 
Крейтцфельдта – Якоба  
Общая распространённость БКЯ составляет 1-2 

случая на 1 миллион населения. На долю споради-
ческой БКЯ (сБКЯ) приходится 85% случаев всех 
случаев ТГЭ. Средний возраст заболевания 67 лет, 
продолжительность жизни после верификации ди-
агноза составляет около 4 месяцев [6, 7]. Нейроде-
генеративный процесс запускается спонтанно в ре-
зультате соматической генной мутации или 
случайных структурных изменений в PrPС, приво-
дящих к образованию PrPSc [2]. 

Ядром клинических симптомов при сБКЯ яв-
ляется: неуклонно прогрессирующая деменция, дви-
гательные расстройства (мозжечковые (вариант Brow-
nell-Oppenheimer [8]), экстрапирамидные, пирамидные 
и миоклонические пароксизмы), нарушения зрения 
(вариант Heidenhain [9]), акинетический мутизм [5]. 
Помимо этого, в дебюте заболевания, нередко, встре-
чаются психические симптомы [10, 11], эпилептиче-
ские приступы/статусы [12], нарушение сна [13], рече-
вые нарушения [14] и ряд других симптомов. 

Семейная или генетическая БКЯ (гБКЯ) харак-
теризуется аутсомно-доминантным путем передачи, 
в основе которой лежат точные мутации гена PRNP. 
При гБКЯ описано более 50 мутаций, чаще всего в 
кодонах 178, 200 и 210 [2]. Поскольку более 50% 
случаев семейной БКЯ зарегистрированы без поло-
жительного семейного анамнеза заболевания, термин 

Введение 
Прионные заболевания, известные так же под 

названием трансмиссивные губчатые энцефалопа-
тии (ТГЭ) или трансмиссивные спонгиоформные 
энцефалопатии (ТСЭ) – это группа трансмиссивных, 
прогрессирующих, и неизбежно фатальных нейро-
дегенеративных состояний, связанных с атипичной 
агрегацией нормального клеточного прионного 
белка PrPС>PrPSc и его отложением преимуще-
ственно в центральной нервной системе [1, 2]. 

На данный момент к прионным заболеваниям 
относят: болезнь Крейтцфельдта – Якоба; фаталь-
ную/спорадическую семейную инсомнию; болезнь 
Герстманна – Штреусслера – Шейнкера; болезнь 
Куру, вариабельную-протеаза-чувствительную при-
онопатию; прионное заболевание, ассоциированное 
с диареей и вегетативной нейропатией [2, 3]. 

PrP представляет собой белок, состоящий из 253 
аминокислот. PrP может существовать в двух формах: 
нормальный клеточный прионный белок (PrPС), на-
ходящийся на поверхности многих клеток, и пато-
генный, неправильно свернутый конформер (PrPSc). 
Изоформы PrPС и PrPSc кодируются одним и тем же 
геном (PRNP), расположенным на коротком плече 
20-й хромосомы. PrPSc отличается от PrPС вторичной 
и третичной белковой структурой, а также конфор-
мационным несоответствием, что придает PrPSc более 
устойчивую форму [2, 4]. «Инфекционным агентом 
является белок PrPSc, который реплицирует себя в от-
сутствии нуклеиновой кислоты, а также способен ка-
тализировать конформационное превращение нор-
мального клеточного белка (PrPС) в себе подобный», 
с дальнейшим накоплением в ЦНС, образованием 
амилоидных бляшек и разрушением нейронов с об-
разованием вакуолей (спонгиоза) [3]. 

В зависимости от причины возникновения БКЯ 
выделяют следующие формы заболевания: спора-
дическую (спонтанную), генетическую (семейную, 
наследственную) в результате мутаций в гене PRNP, 
приобретенную (инфекционные, ятрогенные) на ос-
нове поступления извне патологической формы 

Creutzfeldt-Jakob disease with a characteristic symptom complex, interpretation of examination results (MRI, EEG) and  
justification of the diagnosis. 
Results of the work: systematization of clinical and diagnostic criteria of Creutzfeldt-Jakob disease with adaptation for use in 
routine clinical practice. 
Scope of application of the results: clinical practice of a neurologist, psychiatrist, therapist, resuscitator, functional diagnostics 
doctor and radiologist. 
Conclusions: prion encephalopathies, due to their rare occurrence and insufficient awareness of doctors, are often hidden under 
the guise of various neurodegenerative, vascular, autoimmune, infectious and mental diseases. Timely verification of the di-
agnosis of Creutzfeldt-Jakob disease allows to exclude potentially curable neurodegenerative diseases, determine the tactics 
of patient management and prognosis. Currently, diagnostic criteria have been developed that allow to assume the diagnosis 
of Creutzfeldt-Jakob disease in a patient with rapidly progressing dementia, based on the clinical picture, MRI and EEG data, 
without the use of rare specific diagnostic methods. This article presents a description of our own observation of a patient with 
probable Creutzfeldt-Jakob disease. 
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«генетическая БКЯ (гБКЯ)» теперь используется 
чаще. Пенетрантность различных мутаций сильно 
варьирует, о чем свидетельствует значительная фе-
нотипическая изменчивость как внутри одной семьи, 
так и внутри поколения. Иногда болезнь может про-
пускать поколение. Заболеваемость гБКЯ составляет 
5-15% [15],[16]. 

Ятрогенная БКЯ (яБКЯ). На эту форму прихо-
дится менее 5% зарегистрированных случаев.  Впер-
вые яБКЯ была описана в 1974 году у пациента, пе-
ренесшего трансплантацию трупной роговицы от 
больного с БКЯ [17].  С тех пор описано несколько 
случаев яБКЯ, связанных с использованием стерео-
таксических внутримозговых ЭЭГ-электродов, 
трансплантацией трупной твердой мозговой обо-
лочки, внутримышечными инъекциями гормона ро-
ста, приготовленного из гипофиза человека [15]. 
Клиническая картина этой формы заболевания 
схожа со спорадической БКЯ. 

Вариантная БКЯ развивается после употребле-
ния в пищу говядины, зараженной прионами. Для 
нее характерен более молодой возраст дебюта за-
болевания (у лиц моложе 40 лет), пролонгированный 
инкубационным период (от 12 до более 20 лет), мед-
ленный темп течения заболевания (диапазон от 6 
до 39 месяцев), атипичная клиническая картина 

(нейропсихический дебют заболевания), отсутствие 
типичной ЭЭГ картины [15, 16, 18]. 

Золотым стандартом диагностики БКЯ остается 
биопсия головного мозга. В 1998г. всемирная орга-
низация здравоохранения (ВОЗ) разработала диаг-
ностические критерии БКЯ, основанные на сочета-
нии клинической картины, данных 
электроэнцефалограммы (ЭЭГ), обнаружение белка 
14-3-3 в спинномозговой жидкости (СМЖ). В даль-
нейшем, эти критерии были расширены специфи-
ческими маркерами МРТ головного мозга. В по-
следние годы набирает свою актуальность метод, 
основанный на обнаружении белка PrPSc в ЦСЖ пу-
тем RT-QuLC (индуцированная вибрационная кон-
версия в режиме реального времени), который усо-
вершенствует прижизненную диагностику БКЯ. 
Также в литературе отражается диагностическая 
важность наличия белка t-Tau, который на данный 
момент остается ценным вспомогательным методом. 
При генетических формах актуально обнаружение 
мутаций в гене PRNP [19]. 

Peter Hermann c коллегами на основании диаг-
ностических критериев ВОЗ [20, 21], своих наблю-
дений [19], а также работ с использованием метода 
RT-QuIC, адаптировали диагностические критерии 
сБКЯ (рис 1). 

Рис. 1. Диагностические критерии спорадической формы болезни Крейтцфельдта-Якоба по Peter Hermann с соавторами 
Fig. 1. Diagnostic criteria for sporadic Creutzfeldt-Jakob disease according to Peter Herman et al
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Электроэнцефалография (ЭЭГ) является не-
отъемлемой частью диагностики БКЯ. Периодиче-
ские комплексы острых волн (ПКОВ) или периоди-
ческие разряды трифазных волн являются типичной 
находкой при сБКЯ [22]. По данным литературы при 
сБКЯ частота встречаемости ПКОВ ориентировочно 
у 2/3 больных. Данный паттерн представляет собой 
острые волны с или без последующей медленной 
волны, нередко трехфазной морфологии, имеющие 
строгую периодичность, длительностью 100–600 мс 
с интервалом 500–2000 мс [23]. ПКОВ чаше имеют 
двустороннюю локализацию с максимумом по 
лобно-центральным отведениям. Реже встречается 
латерализованная или даже односторонняя локали-
зация [22]. Рядом авторов было высказано предпо-
ложение, что латерализованные ПКОВ могут отра-
жать раннюю стадию заболевания и с течением 
времени последовательно развиваться в типичные 
двусторонние ПКОВ [24]. У пациентов с вариантом 
Heidenhain может регистрироваться амплитудный 
максимум над затылочными отведениями [9].   

ПКОВ при сБКЯ имеют ряд особенностей: чув-
ствительны к внешним стимулам; могут ослабевать 
под воздействием лекарственных препаратов, в част-
ности бензодиазепинов; наиболее выражены в пе-
риод бодрствования с тенденцией к уменьшению 
или полному исчезновению во сне. Важно отметить, 
что миоклонические пароксизмы не связаны с 
ПКОВ. Необходимо помнить, что специфичные из-
менения на ЭЭГ не всегда регистрируются при 
сБКЯ, особенно в начале заболевания. Типичные 
ПКОВ выявляются в 60—70% случаев после 12 не-
дель, но могут наблюдаться уже через 3 недели 
после начала заболевания, что требует проведение 
ЭЭГ мониторинга в динамике. На ранних стадиях 
сБКЯ записи ЭЭГ могут характеризоваться неспе-
цифическими паттернами, такими как диффузное 
замедление фоновой ритмики, фокальная медлен-
новолновая активность (в тета- или дельта-диапа-
зоне) или FIRDA (frontal intermittent rhythmic delta 
activity)- преходящая ритмическая дельта-актив-
ность с амплитудным максимумом, как правило, в 
передних отделах [22].   

На более поздних стадиях отмечаются значи-
тельные колебания периодической активности от 
типичных выраженных ПКОВ до полного их исчез-
новения. В терминальных стадиях регистрируются 
изоэлектрическая картина, чередующаяся с паттер-
ном «вспышка-подавление». 

 
Клиническое наблюдение 
Пациентка А. 63 года. В августе 2023 г. на фоне 

относительного благополучия впервые отметила го-
ловокружение несистемного характера, шаткость 
походки. Через 2 недели присоединились слабость 
и неловкость в левых конечностях, нарушение па-
мяти на текущие события, снижение критики, в 
связи с чем бригадой скорой медицинской помощи 
доставлена в медицинское учреждение. В невроло-
гическом статусе на момент госпитализации отмеча-
лось снижение мышечной силы до 4,5 баллов в ле-
вых конечностях, положительный симптом 

Бабинского слева, признаки динамической атаксии 
слева. В течение последующего месяца состояние 
пациентки прогрессивно ухудшилось: нарос тонус 
в левых конечностях по спастическом типу, появи-
лись признаки псевдобульбарного синдрома, гипер-
кинетические движения в левых конечностях по 
типу дистонии, прогредиентное качественное, а в 
дальнейшем, и количественное нарушение сознания, 
в связи с чем пациентка была переведена в отделе-
ние реанимации и интенсивной терапии.  

При выполнении люмбальной пункции СМЖ 
бесцветная, прозрачная. Цитоз – 1/1, белок-0.51 г/л, 
глюкоза 7.3 ммоль/л.  В ходе дальнейшего обследо-
вания пациентки инфекционные и аутоиммунные 
причины заболевая были исключены.  

На МРТ головного мозга с внутривенным конт-
растированием в режиме DWI картина асимметрич-
ного диффузного усиления МР-сигнала на высоком 
в-факторе от коры, наиболее выраженного в правой 
гемисфере мозга, в медиальных извилинах левой 
лобной и теменной долей и в прецентральной и по-
стцентральной извилинах, а также в скорлупе, хво-
статом ядре справа и в заднемедиальных отделах 
таламусов с обеих сторон.  

По данным электроэнцефалографии: основной 
корковый ритм не регистрируется. В фоне домини-
рует диффузная медленноволновая активность в со-
четании с продолженными ритмичными графоэле-
ментами трифазной морфологии амплитудой до 
200-250 мкВ (рис. 2). 

С учетом остро возникшего, неуклонно прогрес-
сирующего нарушения высших корковых функций 
в сочетании с признаками поражения пирамидной, 
экстрапирамидной и мозжечковой системы, специ-
фическими изменениями на МРТ головного мозга 
и ЭЭГ, на основании диагностических критериев 
по Peter Hermann был выставлен диагноз: вероятная 
болезнь Крейтцфельдта – Якоба.  

 
Заключение 
Таким образом осведомленность врачей о бо-

лезни Крейтцфельдта – Якоба, знание клинической 
картины, диагностических критериев, специфиче-
ских паттернов инструментальных методов иссле-
дований, позволяет своевременно верифицировать 
диагноз, исключив потенциально курабельные 
формы нейродегенеративных заболеваний. Следует 
отметить, что каждый из описанных выше крите-
риев диагноза БКЯ, приобретает диагностическую 
ценность лишь в совокупности с другими, по-
скольку отдельно может наблюдаться и при других 
заболеваниях. Например, такой характерный ЭЭГ-
паттерн как ПКОВ встречается и при аутоиммун-
ных и инфекционных заболеваниях, энцефалопа-
тиях различного генеза, электрографическом 
эпилептическом статусе, сосудистом поражении 
ЦНС (острое нарушение мозгового кровообраще-
ния, Posterior reversible encephalopathy syndrome 
(PRES)), объемных образованиях центральной 
нервной системы первичного и вторичного генеза 
и при других патологиях [23].Однако в сочетании 
с анамнезом заболевания и типичной клинической 
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картиной поражения ЦНС, ПКОВ обретает высо-
кую специфичность для сБКЯ.   

Невзирая на фатальное течение болезни Крейтц-
фельдта – Якоба своевременная диагностика заболе-

вания позволяет наметить тактику ведения пациентов, 
снизить экономические затраты на диагностический 
поиск, а также определяет прогноз родственников 
пациентов при генетических формах БКЯ.

Рис. 2. Электроэнцефалограмма пациентки А  
Fig. 2. Electroencephalogram of patient A
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