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АННОТАЦИЯ
Наследственные мозжечковые атаксии (НМА) – это гетерогенная группа наследственных неврологических  нейродеге-
неративных заболеваний с неуклонно прогрессирующим течением. Атаксия проявляется нарушениями удержания рав-
новесия, речи. Заболевания данной группы, как правило, приводят к инвалидизации пациента. Достижения в области 
молекулярно-генетических исследований позволили определять форму НМА в соответствии с типом наследования, и на 
этой базе сформировалась классификация НМА. Выделяют моногенные (аутосомно-доминантный, аутосомно-
рецессивный, Х-сцепленный) и нетрадиционные типы наследования мозжечковых атаксий (митохондриальный, экс-
пансия тринуклеотидных повторов), также различают спорадические формы с неустановленным или неизвестным 
типом передачи. Таким образом, НМА классифицируют на аутосомно-доминантные спиноцеребеллярные атаксии 
(СЦА), к ним относят 48 форм, часть из которых является полиглутаминовыми СЦА, и аутосомно-рецессивные, около 
100 нозологических форм. Кроме того, к аутосомно-доминантным атаксиям относят и эпизодическую мозжечковую 
атаксию. Среди аутосомно-доминантных атаксий наиболее распространенной является СЦА3 типа Мачадо – Джозефа, 
за которой следуют СЦА2 и СЦА6. Однако на территории России распространенность отличается. Среди аутосомно-
рецессивных атаксий наиболее часто встречается атаксия Фридрейха, которая также относится к полиглутаминовым 
заболеваниям. Необходимо учитывать, что различные методологические подходы приводят к большой неоднородности 
и разбросу результатов по определению распространенности той или иной формы наследственной атаксии как внутри 
страны, так и между странами. В обзоре представлены современные данные, освещающие частоту встречаемости раз-
личных форм НМА в разных регионах мира, популяциях. Тем не менее все еще остается актуальной большая неопреде-
ленность в отношении оценки общей распространенности определенных наследственных форм мозжечковых атаксий.
Ключевые слова: наследственная мозжечковая атаксия, спиноцеребеллярная дегенерация, распространенность 
спиноцеребеллярной атаксии, атаксия Фридрейха.
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ABSTRACT 
Hereditary cerebellar ataxias (HCA) is a heterogeneous group of genetic neurological neurodegenerative diseases 
with a steadily progressive course. Ataxia is manifested by disturbed equilibrium, speech. Diseases of this group, as a 
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Наследственные мозжечковые атаксии – это 
гетерогенная группа наследственных невроло-
гических заболеваний, характеризующихся неу-
клонно прогрессирующим течением. Наруше-
ния координации движений и речи – ключевые 
симптомы, которые значительно снижают каче-
ство жизни людей, постепенно приводят к стой-
кой утрате трудоспособности, последующей их 
инвалидизации и ограничению жизнедеятель-
ности, что является значительным бременем не 
только для пациентов, страдающих данной 
патологией, но и для системы здравоохранения. 
Благодаря развитию и применению в клиниче-
ской практике методов генетической диагно-
стики наследственных мозжечковых атаксий 
появляются новые возможности для идентифи-
кации типа атаксии и поиска новых мутаций, 
приводящих к ее появлению. Однако не всегда 
удается определить тип наследственной моз-
жечковой атаксии, отчасти это связано с необхо-
димостью проведения бóльшего объема генети-
ческих исследований, что порой не является 
возможным в рутинной практике врача-
невролога. 

В ряде случаев необходимо проводить иссле-
дование митохондриальной ДНК, мутации в 
которой также могут приводить к появлению 
заболевания. Все это составляет значительную 
финансовую нагрузку, которая ложится на паци-
ента и его родственников. Существует около 

Hereditary cerebellar ataxias is a heteroge-
neous group of inherited neurological diseases 
characterized by a steadily progressive course. 
Incoordination of movements and speech disorder  
are the key symptoms that significantly reduce the 
quality of life of people, gradually leading to per-
sistent loss of capacity to work, their subsequent 
disability and physical dysfunction which is a 
heavy burden not only for patients suffering from 
this pathology, but also for the healthcare system. 
Thanks to the development and use of methods for 
genetic diagnosis of hereditary cerebellar ataxias 
in clinical practice, new opportunities are emerg-
ing for identifying the type of ataxia and searching 
for new mutations that caused its occurrence. 
However, it is not always possible to determine the 
type of hereditary cerebellar ataxia, partly due to 
the need for more extent genetic research, which is 
sometimes not possible in the routine practice of a 
neurologist.

In some cases, it is necessary to perform a study 
of mitochondrial DNA, mutations in which can 
also lead to the disease. All this constitutes a sig-
nificant financial burden for the patient and his 
relatives. There are about 600 genes associated 
with cerebellar ataxia [1]. The first attempts to 
classify hereditary cerebellar ataxias were unsuc-
cessful, as they were based only on clinical, neuro-
logical characteristics. This approach to the differ-

rule, lead to disability of the patient. Advances in the field of molecular genetic research have made it possible to 
determine the form of HCA in accordance with the type of inheritance, and on this basis a classification of HCA has 
been formed. Monogenic (autosomal dominant, autosomal recessive, X-linked) and non-traditional types of inheri-
tance of cerebellar ataxias (mitochondrial, expansion of trinucleotide repeats) are distinguished, sporadic forms with 
an unidentified or unknown type of transmission are also distinguished. Thus, HCA are classified into autosomal 
dominant spinocerebellar ataxias (SCA), they include 48 forms, some of which are polyglutamine SCA, and autosomal 
recessive, about 100 nosological entities. In addition, episodic cerebellar ataxia is also classified as an autosomal 
dominant ataxia. Among autosomal dominant ataxias, SCA3 or Machado-Joseph disease is the most common, fol-
lowed by SCA2 and SCA6. However, in Russia, the prevalence is different. Among autosomal recessive ataxias, the 
most common is Friedreich’s ataxia, which also belongs to polyglutamine diseases. It should be taken into account 
that different methodological approaches lead to great heterogeneity and scattering   of results in determining the 
prevalence of one or another form of hereditary ataxia both within the country and among the countries. The review 
presents current data on the prevalence of various forms of HCA in different regions of the world and populations. 
However, there is still a great deal of uncertainty regarding the overall prevalence of certain hereditary forms of cer-
ebellar ataxia.
Keywords: hereditary cerebellar ataxia, spinocerebellar degeneration, prevalence of spinocerebellar ataxia, Friedreich’s 
ataxia.
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600 генов, связанных с мозжечковой атаксией 
[1]. Первые попытки классифицировать наслед-
ственные мозжечковые атаксии не увенчались 
успехом, так как основывались только на клини-
ческих, неврологических характеристиках. Дан-
ный подход дифференциаль ной диагностики 
наследственных мозжечковых атаксий не нашел 
широкого применения в реальной клинической 
практике из-за наличия перекрестных клиниче-
ских фенотипов наследственных атаксий [2–4]. 
Тем не менее тщательный анализ клинического 
синдрома является важным звеном диагностиче-
ского процесса, позволяющим клиницисту наме-
тить рациональный план лабораторно-
инструментальных исследований [5]. По мере 
развития молекулярно-генетических методов 
исследования для верификации типа наслед-
ственной мозжечковой атаксии стали применять 
классификацию атаксий исходя из выявленных 
изменений в генах: так, например, если выявля-
ется экспансия тринуклеотидных CAG-повторов 
в гене ATXN1 – следовательно, это спиноцеребел-
лярная атаксия (СЦА) 1-го типа. 

Различают моногенные (аутосомно-доми-
нантный, аутосомно-рецессивный, Х-сцеплен-
ный) и нетрадиционн ые типы наследования моз-
жечковых атаксий (митохондриальный, экспан-
сия тринуклеотидных повторов). Также выде-
ляют спорадические формы с неустановленным 
или неизвестным типом передачи [5, 6].

К аутосомно-доминантным атаксиям относят 
более 48 форм спиноцеребеллярной дегенера-
ции, однако ожидается, что их количество буде т 
увеличиваться с открытием новых генов. Кроме 
того, существует ряд других состояний, которые 
сопровождаются синдромом мозжечковой атак-
сии [7–9]. К аутосомно-доминантным атаксиям 
также относят эпизодическую мозжечковую 
атаксию. Согласно последним данным Центра 
нервно-мышечных заболеваний Вашингтон-
ского университета, выявлено более 9 типов эпи-
зодической атаксии, ее каузативных генов [8]. 
В настоящее время выделяют около 100 нозоло-
гических форм аутосо мно-рецессивных атаксий, 
характеризующихся дегенерацией или наруше-
нием развития мозжечка, поражением спинного 
мозга и/или периферической нервной системы 
[10, 11]. Стоит отметить, что схожим фенотипом 
обладает спастическая параплегия, которая 
также является нейродегенеративным заболева-
нием, приводящим к стойкой инвалидности. 
В настоящее время выделяют 80 типов спастиче-
ской параплегии SPG1-SPG80 в соответствии 
выявленными генетическими изменениями. 

ential diagnosis of hereditary cerebellar ataxias 
has not found wide use in real clinical practice due 
to the overlap of clinical phenotypes of hereditary 
ataxias [2–4]. Nevertheless, a thorough analysis of 
the clinical syndrome is an important component 
of the diagnostic process, allowing the clinician to 
outline a rational plan for clinical investigations 
[5]. With the development of molecular genetic 
testing to verify the type of hereditary cerebellar 
ataxia, the classification of ataxias based on the 
identified changes in genes came into use: for 
example, if an expansion of CAG trinucleotide 
repeats in the ATXN1 gene is detected, then this is 
spinocerebellar ataxia (SCA) type 1.

There are monogenic (autosomal dominant, 
autosomal recessive, X-linked) and non-traditional 
types of inheritance of cerebellar ataxias (mitochon-
drial, expansion of trinucleotide repeats). There are 
also sporadic forms with an unidentifi ed or unknown 
type of transmission [5, 6].

More than 48 forms of spinocerebellar degenera-
tion are classifi ed as autosomal dominant ataxias, 
but their number is expected to increase with the dis-
covery of new genes. In addition, there  is a number 
of other conditions that are accompanied by cerebel-
lar ataxia [7–9]. Autosomal dominant ataxias also 
include episodic cerebellar ataxia. According to the 
latest data from the Neuromuscular Diseases Center 
of Washington University, more than 9 types of epi-
sodic ataxia, and its causative genes have been iden-
tifi ed [8]. Currently, there are about 100 nosological 
entities of autosomal recessive ataxia characterized 
by degeneration or impaired development of the cer-
ebellum, damage to the spinal cord and/or periph-
eral nervous system [10, 11]. It should be noted that 
spastic paraplegia, which is also a neurodegenerative 
disease leading to permanent disability, has a similar 
phenotype. Currently, 80 types of spastic paraplegia 
SPG1-SPG80 are distinguished in accordance with 
the identifi ed genetic changes.

Information on  the exact prevalence of various 
forms of hereditary ataxia is limited and varies by 
region. Global epidemiological studies of ataxia have 
shown that its prevalence in children is 26 per 
100 000. The prevalence of dominant hereditary cer-
ebellar ataxia is 2.7 per 100 000, and recessive 
hereditary cerebellar ataxia is 3.3 per 100 000 [12–
14]. According to one large systematic review for the 
period of 1983–2013 (16 countries), the overall prev-
alence of hereditary ataxia is 0–11.2 cases per 100 
000 population. Table 1 shows the minimum and 
maximum values for the prevalence of ataxia, 
depending on its form.
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Сведения о точной распространенности раз-
личных форм наследственной атаксии ограни-
чены и варьируют в зависимости от региона. Гло-
бальные эпидемиологические исследования 
атаксии показали, что частота встречаемости ее у 
детей составляет 26 на 100 000. Частота встреча-
емости доминантной наследственной мозжечко-
вой атаксии – 2.7 на 100 000, а рецессивной 
наследственной мозжечковой атаксии – 3.3 на 
100 000 [12–14]. Согласно данным одного круп-
ного систематиче ского обзора, включающего 
период 1983–2013 гг. (16 стран), общая распро-
страненность наследственных атаксий состав-
ляет 0–11.2 случаев на 100 000 населения. 
В табл. 1 представлены минимальные и макси-
мальные значения по частоте встречаемости 
атаксии в зависимости от ее формы. 

При этом не было выявлено исследований, 
сообщающих о распространенности в определен-
ной популяции форм с Х-сцепленным или мито-
хондриальным наследованием [14]. Наибольшая 
распространенность аутосомно-рецессивных 
атаксий отмечена в Испании (7.2 на 100 000) и 
Франции (5.3 на 100 000), наименьшая – в Япо-
нии (0.0–0.3 на 100 000), однако эти данные не 
содержат информацию о распространенности 
наследственных атаксий во всех регионах мира, в 
том числе РФ [14]. Одной из самых распростра-
ненных во всем мире аутосомно-доминантных 
атаксий является СЦА3, за ней следуют СЦА1, 2, 6 
и 7 [15–17]. Однако данные по распространенно-
сти в России отличаются от мировых показате-
лей. Так, на СЦА1 приходится 34.0 % случаев, а на 
СЦА2 – 17.0 %. Самый обширный в мире кластер 
СЦА1 определен в Якутии: 45.0–53.0 на 100 000 
населения [18, 19]. Кроме того, в литературе пред-
ставлены данные по распространенности ауто-
сомно-доминантных атаксий в отдельных регио-

At the same time, no studies have been found 
that report the prevalence of forms with X-linked 
or mitochondrial inheritance in a certain popula-
tion [14]. The highest prevalence of autosomal 
recessive ataxias was noted in Spain (7.2 per 
100 000) and France (5.3 per 100 000), the low-
est – in Japan (0.0–0.3 per 100 000), however, 
these data do not contain information on the 
prevalence of hereditary ataxias in all regions of 
the world, including the Russian Federation [14]. 
One of the most common autosomal dominant 
ataxias worldwide is SCA3, followed by SCA1, 2, 6, 
and 7 [15–17]. However, prevalence values in Rus-
sia differ from the world ones. Thus, SCA1 
accounts for 34.0% of cases, and SCA2 – for 
17.0%. The largest SCA1 cluster in the world was 
revealed in Yakutia: 45.0–53.0 per 100 000 popu-
lation [18, 19]. In addition, the literature presents 
data on the prevalence of autosomal dominant 
ataxias in certain regions and cities of Russia, the 
values vary from 0.40 per 100 000 population in 
the Saratov region to 4.11 per 100 000 population 
in the Khabarovsk Territory, between them the 
Republic of Bashkortostan (2.56 per 100 000), 
the Bryansk region (1.50 per 100 000), the Vladi-
mir region (1.79 per 100 000), Volgograd (1.21 per 
100,000), the Kirov region (1.52 per 100 000), 
the Kostroma region (1.28 per 100,000), the Kras-
nodar territory (2.08 per 100 000), the Republic 
of Mari El (1.81 per 100 000), the Republic of 
Mordovia (0.53 per 100 000), the Tver region 
(2.63 per 100 000), the Republic of Chuvashia 
(1.95 per 100 000), the Amur region (3.30 per 
100 000) [20–24].

It should be take n into account that diff erent 
methodological approaches lead to signifi cant het-
erogeneity and scatter of results in determining the 

Таблица 1. Частота встречаемости наследственной атаксии на 100 000 населения
Table 1. The prevalence of hereditary ataxia per 100 000 population

Заболевание
Disease

Минимальная частота
Minimum value

Максимальная частота
Maximum value

Спиноцеребеллярная атаксия / Spinocerebellar ataxia:
    аутосомно-доминантная форма 
    autosomal dominant form

0 5.6

    аутосомно-рецессивная форма 
    autosomal recessive form

0 7.2

Спастическая параплегия / Spastic paraplegia:
    аутосомно-доминантная форма
    autosomal dominant form

0.5 5.5

    аутосомно-рецессивная форма
    autosomal recessive form

0 5.3
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нах и городах России, показатели варьируют от 
0.40 на 100 000 населения в Саратовской области 
до 4.11 на 100 000 населения в Хабаровском крае, 
между ними заняли свои позиции по распростра-
ненности Республика Башкортостан (2.56  на 
100 000), Брянская область (1.50 на 100 000), 
Владимирская область (1.79 на 100 000), Волго-
град (1.21 на 100 000), Кировская область (1.52 на 
100 000), Костромская область (1.28 на 100 000), 
Краснодарский край  (2.08 на 100 000), Респу-
блика Марий Эл (1. 81 на 100 000), Республика 
Мордовия (0.53 на 100 000), Тверская область 
(2.63 на 100 000), Республика Чувашия (1.95 на 
100 000), Амурская область (3.30 на 100 000) 
[20–24].

Необходимо учитывать, что различные мето-
дологические подходы приводят к большой неод-
нородности и разбросу результатов по определе-
нию распространенности той или иной формы 
наследственной атаксии как внутри страны, так и 
между странами. СЦА2 является третьей по рас-
пространенности во всем мире, на нее прихо-
дится 10.0–25.0 % от всех аутосомно-
доминантных случаев [16]. Среди аутосомно-
доминантных атаксий СЦА2 и СЦА3 наиболее 
распространены в европейской популяции [14, 
25]. Наибольшая распространенность СЦА2 
отмечается на Кубе (частота встречаемости 
составляет 40 случаев на 100 000 лиц испанского 
происхождения), в Мексике (43 % семей), Индии, 
Южной Италии, Испании (15–27 %), Корее (31 %) 
[16, 26–28]. Существует ряд форм СЦА, которые, 
по-видимому, очень распространены в некото-
рых регионах внутри стран, вероятно, из-за 
эффекта основателя в определенных регионах. 
Так, например, существуют эффект основателя 
СЦА2 на Кубе, существует эффект основателя 
СЦА1 в Якутии. СЦА31 является относительно 
частым подтипом в округе Нагано Японии, до 
48.1 % составляет в группе больных атаксией, у 
которых другие распространенные типы СЦА 
были исключены [29]. СЦА12 имеет высокую рас-
пространенность среди определенного этниче-
ского населения в Северной Индии [30]. В Таи-
ланде выявили большую частоту встречаемости 
(почти 10 %) СЦА17 наряду с СЦА3, СЦА1, что 
позволяет предположить, что СЦА17 может быть 
относительно распространенным типом наслед-
ственной мозжечковой атаксии в данном регионе 
[31]. Более подробная информация, согласно 
данным одного из систематических обзоров, по 
распространенности наиболее часто встречае-
мых форм СЦА в странах Азии представлена в 
табл. 2 [32].

prevalence of one or another form of hereditary 
ataxia both within the country and between coun-
tries. SCA2 is the third most common worldwide, 
accounting for 10.0–25.0% of all cases of autoso-
mal dominant ataxias [16]. Among autosomal dom-
inant ataxias, SCA2 and SCA3 are the most com-
mon in the European population [14, 25]. The high-
est prevalence of SCA2 is observed in Cuba (the 
frequency of occurrence is 40 cases per 100 000 
people of Hispanic background), Mexico (43% of 
families), India, Southern Italy, Spain (15–27%), 
Korea (31%) [16, 26–28]. There  is a number of 
forms of SCA that appear to be very common in 
some regions within countries, likely due to the 
founder eff ect in certain regions. So, for example, 
there is the founder eff ect of SCA2 in Cuba, there is 
the eff ect of the founder of SCA1 in Yakutia. SCA31 
is a relatively common subtype in the Nagano pre-
fecture of Japan, accounting for up to 48.1% in a 
group of ataxic patients in whom other common 
types of SCA have been excluded [29]. SCA12 has a 
high prevalence among certain ethnic populations 
in North India [30]. In Thailand, a high frequency 
(almost 10%) of SCA17 was found along with SCA3, 
SCA1, suggesting that SCA17 may be a relatively 
common type of hereditary cerebellar ataxia in this 
region [31]. More detailed information, according 
to one of the systematic reviews, on the prevalence 
of the most common forms of SCA in Asian coun-
tries is presented in Table 2 [32].

At the same time, we see what a high percentage 
accrues to ataxia, the form of which could not be 
determined. This is due to diff erent designs, aims of 
studies, and likely limited options.

Bettencourt et al. presented data that SCA3 is the 
most common form of hereditary ataxia (Table 3) 
[33, 34].

According to other authors, SCA3 is also quite 
common in South Korea and Malaysia [16, 32]. In 
the Finnish population, SCA2 is very rare, and 
SCA3 is not found at all [1]. In Japan, along with 
SCA3, SCA6 is often found, which is not revealed in 
other countries [32]. Dentatorubral-pallidoluysian 
atrophy (DRPLA) is also relatively more common in 
Japan compared to other Asian (as well as West-
ern) countries. SCA1 is the most common genetic 
form in Sri Lanka [35]. There is a report on the fi rst 
genetically confi rmed case of SCA1 in Mongolia in 
2019 [36]. A familial case of SCA3 in four members 
of a Cambodian family who immigrated from Cam-
bodia to the United States, where the diagnose was 
made, was described [37]. In Hong Kong, a cross-
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В то же время мы видим, какой высокий про-
цент приходится на атаксию, форму которой 
определить не удалось. Это связано с различными 
дизайнами, целями проведенных исследований 
и, вероятно, ограниченными возможностями. 

В публикациях С. Bettencourt et al. представ-
лены данные о том, что СЦА3 является наиболее 
распространенной формой наследственной атак-
сии (табл. 3) [33, 34]. 

sectional study was conducted that identifi ed 
16 patients with genetically confi rmed SCA, includ-
ing 3 cases of SCA1, 12 cases of SCA3, and 1 case of 
DRPLA [38].

According to the data on the prevalence of indi-
vidual forms of autosomal recessive ataxias, Fried-
reich’s ataxia predominates in almost all popula-
tions, accounting for about 25% of autosomal reces-
sive ataxias, but it is rare in Finland and has not been 

Таблица 2. Распространенность наиболее часто встречаемых форм СЦА в странах Азии,
Table 2. Prevalence of the most common forms of SCA in Asian countries, %

Форма заболевания
Form of disease

Максимальная частота
Maximum value

Минимальная частота
Minimum value

Средний показатель
Mean value

Китай / China
СЦА 1 / SCA 1 18.8 2,5 6.3
СЦА 2 / SCA 2 12.0 3.8 6.5
СЦА 3 / SCA 3 75.0 9.7 50.1
СЦА 6 / SCA 6 4.0 0 1.9
СЦА 7 / SCA 7 2.7 0 1.3
Неопределенная / Undetermined 82.7 16.4 33.3

Индия / India
СЦА 1 / SCA 1 32.4 7.5 14.3
СЦА 2 / SCA 2 57 11.3 25.1
СЦА 3 / SCA 3 35.7 0 6.5
СЦА 6 / SCA 6 3.8 0 0.3
СЦА 12 / SCA 12 57.3 0 3.7
Неопределенная / Undetermined 69 21.4 38.5

Япония / Japan
СЦА 1 / SCA 1 24.8 0.0 5.5
СЦА 2 / SCA 2 10.0 0.0 2.0
СЦА 3 / SCA 3 41.0 3.0 24.9
СЦА 6 / SCA 6 32.0 10.3 26.0
ДРПЛА / DRPLA 21.0 1.1 7.0
СЦА 31 / SCA 31 17.0 2.7 8.8
Неопределенная / Undetermined 63 7.8 23.4

Таиланд / Thailand
СЦА 1 / SCA 1 22.1 10.6 12
СЦА 2 / SCA 2 11.6 6.7 10
СЦА 3 / SCA 3 46.5 11.7 19
СЦА 6 / SCA 6 7 2.0 2
Неопределенная / Undetermined 68.7 12.8 57

Тайвань / Taiwan
СЦА 1 / SCA 1 5.4 1.2 3.3
СЦА 2 / SCA 2 11 10.8 10.9
СЦА 3 / SCA 3 47.3 32 39.7
СЦА 6 / SCA 6 10.8 0 5.4
СЦА 7 / SCA 7 2.7 1.2 2
Неопределенная / Undetermined 54.3 21.6 38

Примечание. СЦА – спиноцеребеллярная атаксия; ДРПЛА – дентато-рубро-паллидо-люисова атрофия.
N o t e .  SCA – spinocerebellar ataxia; DRPLA – dentatorubral-pallidoluysian atrophy.
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described in Japan [39]. In various populations of 
Western Europe, its prevalence is 1 per 20 000 to 1 
per 125,000, the frequency of heterozygous carriage 
is from 1 per 60 to 1 per 120 [40]. It is also quite 
widespread in Southern Europe, but, apparently, is 
rare in the population of Northern Europe [40, 41]. 
Friedreich’s ataxia is followed in frequency by ataxia-
telangiectasia and ataxia with oculomotor apraxia 
[39]. According to the study performed by Chinese 
colleagues aimed at identifying autosomal recessive 
spinocerebellar ataxia (SCAR), the most common 
recessive subtypes of ataxia in the Chinese popula-
tion are autosomal recessive spastic ataxia Charlev-
oix-Saguenay (ARSACS) – in 22.2%, autosomal 
recessive spinocerebellar ataxia type 8 (SCAR8) – in 
18.5%, autosomal recessive spinocerebellar ataxia 
type 9 – 18.5%, and ataxia with oculomotor apraxia 
type 2 (AOA2) – 14.8% [42]. However, this study did 
not search for dynamic mutations in Friedreich’s 
ataxia.

In Quebec, Canada, ARSACS and SCAR8 are the 
second and third most common autosomal recessive 
hereditary ataxias [43]. In Norway, ataxia-telangiec-
tasia is most common, in France and Portugal – 
ataxia with oculomotor apraxia [25]. In Japan, ataxia 
with oculomotor apraxia type 1 is more common, in 
Finland – POLG-associated ataxias (mutations in 
the POLG gene), in North Africa and the Mediterra-
nean – ataxia with vitamin E defi ciency [25].

In Russia, Friedreich’s ataxia is the most common 
form of autosomal recessive ataxia – 34.7%. Accor-

По данным других авторов СЦА3 также доста-
точно часто встречается в Южной Корее и Малай-
зии [16, 32]. В финской популяции СЦА2 встреча-
ется очень редко, а СЦА3 не встречается вообще 
[1]. В Японии наряду с СЦА3 часто встречается 
СЦА6, чего не наблюдается в других странах [32]. 
Дентато-рубро-паллидо-люис ова атрофия 
(ДРПЛА) также относительно более распростра-
нена в Японии по сравнению с другими азиат-
скими (а также западными) странами. СЦА1 
является наиболее часто встречающейся генети-
ческой формой на Шри-Ланке [35]. Есть сообще-
ние о первом генетически подтвержденном слу-
чае СЦА1 в Монголии в 2019 г. [36]. В литературе 
описан семейный случай СЦА3 четырех членов 
камбоджийской семьи, которая иммигрировала 
из Камбоджи в Соединенные Штаты, где им и 
был поставлен диагноз [37]. В Гонконге прове-
дено кросс-секционное исследование, выявив-
шее 16 пациентов с генетически подтвержденной 
СЦА, из них СЦА1 – 3 случая, СЦА3 – 12 случаев 
и ДРПЛА – 1 случай [38].

В соответствии с данными о распространенно-
сти отдельных форм аутосомно-рецессивных 
атаксий, практически во всех популяциях преоб-
ладает болезнь Фридрейха, на ее долю прихо-
дится около 25 % аутосомно-рецессивных атак-
сий, однако она редко встречается в Финляндии 
и не описана в Японии [39]. В различных популя-
циях Западной Европы ее распространенность 
составляет от 1 на 20 000 до 1 на 125 000 чел., 
частота гетерозиготного носительства – от 1 на 60 

Таблица 3. Распространенность СЦА3, %
Table 3. Prevalence of SCA3, %

Страна / Country Значение / Value

Китай / China 48–49.0 
Сингапур / Singapore 53.0 
Бразилия / Brazil 69.0–92.0 
Португалия / Portugal 58.0–74 
Япония / Japan 28.0–63.0 
Нидерланды / Netherlands 44.0 
Германия / Germany 42.0 
Франция / France 20.0 
Канада / Canada 21.0–24.0 
США / USA 21.0–24.0 
Мексика / Mexico 12.0 
Австралия / Australia 12.0
Южная Африка / South Africa 4.0 
Индия / India 5.0–14.0 
Норвегия / Norway 4.0 
Италия / Italy 1.0 
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до 1 на 120 [40]. Также она достаточно широко 
распространена в Южной Европе, но, 
по-видимому, редко встречается в популяции 
Северной Европы [40, 41]. За атаксией Фридрейха 
по частоте встречаемости следует атаксия-
телеангиэктазия и атаксия с окуломоторной 
апраксией [39]. По данным исследования, прове-
денного китайскими коллегами, направленного 
на выявление аутосомно-рецессивных спиноце-
ребеллярных атаксий (SCАR), наиболее распро-
страненными рецессивными подтипам и атаксии 
в китайской популяции являются спастическая 
атаксия Шарлевуа – Сагенэ (ARSACS) –  у 22.2 %, 
аутосомно-рецессивная спиноцеребелля рная 
атаксия 8-го типа (SCАR8) – у 18.5 %, аутосомно-
рецессивная спиноцеребеллярная атаксия 9-го 
типа (SCАR9) – 18.5 % и атаксия с окуломоторной 
апраксией 2-го типа (AOA2) – 14.8 % [42]. Однако 
в данном исследовании не проводился поиск 
динамических мутаций атаксии Фридрейха.

В Квебеке, Канада, ARSACS и SCАR8 зани-
мают второе и третье место по распространенно-
сти аутосомно-рецессивных наследственных 
атаксий [43]. В Норвегии наиболее часто встреча-
ется атаксия-телеангиэктазия, во Франции и 
Португалии – атаксии с окуломоторной апрак-
сией [25]. В Японии больше распространена атак-
сия с окуломоторной апраксией 1-го типа, в Фин-
ляндии – POLG-ассоциированные атаксии (мута-
ции в гене POLG), в странах Северной Африки и 
Средиземноморья – атаксия с дефицитом вита-
мина Е [25]. 

В России атаксия Фридрейха является наиболее 
часто встречающейся формой аутосомно-рецес-
сивной атаксии – 34.7 %. По данным проведенного 
в 2019 г. исследования в Научном центре невроло-
гии г. Москва, болезнь Фридрейха наиболее часто 
встречается среди аутосомно-рецес сивных атак-
сий, на нее приходится 18.4 % случаев. Следующей 
по частоте являются POLG-ассоциированные атак-
сии – 14.5 %. Группа митохондриальных атаксий 
(FXN, POLG) составила 32.9 % от всех аутосомно-
рецессивных атаксий. Также выявлены единич-
ные случаи АОА 2-го типа, АОА 1-го типа с типич-
ной клинической картиной, 3 пациента, у которых 
при проведении массового параллельного секве-
нирования  бы ли выявлены мутации в генах наи-
более распространенных форм аутосомно-
рецессивных наследственных спастических пара-
плегий (SPG11 и SPG7), PNPLA6-ассоциированные 
атаксии, SCАR10 (ATX-ANO10) и SCАR16 (ATX-
STUB1), нейродегенерация с накоплением железа 
в головном мозге 2В типа, ювенильная форма 
болезни Краббе [44].

ding to a study conducted in 2019 at the Research 
Center of Neurology in Moscow, Friedreich’s ataxia 
is the most common among autosomal recessive 
ataxias, accounting for 18.4% of cases. POLG-associ-
ated ataxias are next in frequency – 14.5%. The group 
of mitochondrial ataxias (FXN, POLG) accounted for 
32.9% of all autosomal recessive ataxias. There were 
also isolated cases of AOA2, AOA1 with a typical clin-
ical picture, 3 patients in whom during MPS-based 
genotyping revealed mutations in the genes of the 
most common forms of autosomal recessive heredi-
tary spastic paraplegia (SPG11 and SPG7), PNPLA6-
associated ataxia, SCAR10 (ATX-ANO10) and 
SCAR16 (ATX-STUB1), neurodegeneration with 
brain iron accumulation  type 2B, juvenile form of 
Krabbe disease [44].

Data on other forms of autosomal recessive ataxia 
in domestic publications are presented by isolated 
cases or small series of observations. In 2012, 3 cases 
of two families of patients with AOA2 were described 
in detail. Also Rudenskaya et al. described a case of 
AOA1 in a 15-year-old female patient, but without a 
description of the clinical picture [45]. In 2019, in 
another paper, a 9-year-old Belarusian patient with  
AOA4 was presented; the diagnosis was made using  
a sequencing panel [46]. There are several publica-
tions devoted to the description of children with 
autosomal recessive forms of cerebellar ataxia 
[47, 48].

These data indicate a fairly high prevalence of 
hereditary ataxias throughout the world among all 
hereditary diseases of the nervous system, second 
only to hereditary neuromuscular diseases. The 
true prevalence in Russia is diffi  cult to estimate, as 
it is represented by data from a number of individ-
ual regions. In addition, the prevalence studies in 
all countries indicate a large number of patients 
with undetermined genetic etiology. The data pub-
lished by diff erent authors on the relative preva-
lence of spinocerebellar ataxias indicate that the 
proportion with an unknown genotype on average 
accounts for 33.3% in Chinese, 23.4% in Japanese, 
38.5% in Asian Indians, 30.5% in Koreans, 57% in 
Thais and 38% in Taiwanese. Again, the available 
data indicate a marked heterogeneity of prevalence 
values among the countries. In addition, data on the 
prevalence of hereditary ataxias in many countries 
are not presented in the current literature. This 
means that there is not enough knowledge about 
the prevalence, genetic subtypes and manifesta-
tions of the disease.

At present, the epidemiology of polyglutamine 
SCAs is the most frequently studied in compari-
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son with other forms of hereditary ataxias, while 
the number of studies on other forms of ataxias is 
very limited. Thus, prevalence studies of SCAs 
that are associated with untranslated repeats and 
point mutations are not usually carried out world-
wide – this concerns, for example, SCA10, SCA14 
and SCA28. As a result, data on the true preva-
lence of forms of inherited cerebellar ataxias are 
incomplete and require further clarification. In 
addition, in ongoing studies, the authors note that 
a genetic defect was not identified in a large per-
centage of patients (30–48%) included in the 
study. It is likely that hereditary cerebellar ataxias 
have great genetic heterogeneity and there  is a 
number of causative genes that  has yet to be iden-
tified.

Thus , the prevalence rates of various forms of 
hereditary cerebellar ataxias worldwide is currently 
impossible to adequately estimate. This work 
aimed to identify the most common forms of hered-
itary cerebellar ataxias across  the world, to note 
the epidemiological features of diff erent regions 
and countries, to show modern approaches to the 
diagnosis and classifi cation of  inherited cerebellar 
ataxias. This is necessary and will be used to per-
form our own research aimed at identifying the 
forms, clinical and genetic characteristics, geo-
graphical and ethnic variability of these ataxias, 
which will allow to develop a list and to form a 
re gistry of patients with hereditary cerebellar atax-
ias in the Siberian Federal District. The latter seems 
to be the most signifi cant, since an improvement in 
the quality of medical care for this group of patients 
can only be achieved by developing a registry for 
hereditary cerebellar ataxias. This will radically 
increase the signifi cance of the epidemiological 
data for healthcare  system in relation to the deve-
lopment and evaluation of the eff ectiveness of care 
for patients with hereditary cerebellar ataxias. 
Obtaining objective information about care for 
patients with hereditary cerebellar ataxias is of 
interest not so much to the departments of medical 
universities and research institutes which are cur-
rently undertaking this laborious work on their 
own, without adequate personnel and material 
support, but to the ministry of health of the regions, 
which should set forward the initiative to develop 
and conduct a full-scale program to create a regis-
try of hereditary cerebellar ataxias in a specifi c 
region and its funding.

Confl ict of interest. The authors declare no 
confl ict of interest.

Данные об остальных формах аутосомно-
рецессивной атаксии в отечественных публика-
циях представлены единичными случаями или 
небольшими сериями наблюдений. В 2012 г. под-
робно описаны 3 случая из двух семей пациентов 
с АОА 2-го типа. Также Г.Е. Руденской с соавт. 
был описан случай АОА 1-го типа у пациентки 15 
лет, но без описания клинической картины [45]. 
В 2019 г. в другой работе приводится наблюдение 
белорусского пациента 9 лет с АОА 4-го типа, 
диагноз был поставлен методом панельного сек-
венирования [46]. Имеется несколько публика-
ций, посвященных описанию детей с аутосомно-
рецессивными формами мозжечковой атаксии 
[47, 48]. 

Приведенные данные говорят о достаточно 
большой расп ространенности наследственных 
атаксий во всем мире среди всех наследственных 
болезней нервной системы, уступающей лишь 
наследственным нервно-мышечным заболева-
ниям. Истинную распространенность в России 
оценить сложно, поскольку она представлена 
данными ряда отдельных регионов. Кроме того, 
исследования распространенности во всех стра-
нах указывают на большое количество пациентов 
с неустановленной генетической этиологией. 
Опубликованные разными авторами данные по 
относительной распространенности спиноцере-
беллярных атаксий свидетельствуют о том, что 
на долю с неизвестным генотипом в среднем при-
ходится 33.3 % у китайцев, 23.4 % у японцев, 
38.5 % у индийцев, 30.5 % у корейцев, 57 % у тай-
цев и 38 % у тайваньцев. Опять же имеющиеся 
исследования указывают на заметную неодно-
родность показателей по странам. Кроме того, 
данные по распространенности наследственных 
атаксий по многим странам не представлены в 
современной литературе. Это означает, что недо-
статочно знаний о распространенности, генети-
ческих подтипах и проявлениях болезни.

В настоящее время эпидемиология полиглута-
миновых СЦА наиболее часто исследуется в срав-
нении с другими формами наследственных атак-
сий, в то время как количество исследований дру-
гих форм атаксий весьма ограничено. Так, иссле-
дования распространенности СЦА, которые свя-
заны с нетранслируемыми повторами и точеч-
ными мутациями, обычно не проводятся во всем 
мире – это касается, например, СЦА10, СЦА14 и 
СЦА28. В результате данные о реальной распро-
страненности форм наследственных мозжечковых 
атаксий являются неполными и требуют дальней-
шего уточнения. Кроме того,  в проводимых иссле-
дованиях авторы отмечают, что генетически й 
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