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Цель журнала – публикация современной информации о проблемах 
и достижениях в области неврологии детского возраста.

В журнале вы найдете материалы, посвященные современным методам 
диагностики и лечения широкого спектра заболеваний нервной систе-
мы у детей (в том числе современным достижениям в области эпилеп-
тологии), оригинальные и обзорные статьи, освещающие особенности 
классификации, нозологическую специфичность различных форм эпи-
лепсии и терапевтические подходы (антиэпилептическая лекарствен-
ная терапия, прехирургическая диагностика и хирургическое лечение 
эпилепсии), а также описания случаев редких и атипично протекающих 
неврологических заболеваний.
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The journal is included in the Scientific Electronic Library and the Russian Index of Science Citation (RISC) and has  
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The aim of the journal is to publish up-to-date information on problems 
and achievements in the field of childhood neurology. 

In the journal you will find materials devoted to modern methods of diagnosis 
and treatment of a wide range of neurological disorders in children (including 
innovative therapies for epilepsy), original articles and literature reviews 
describing  the  classification features, nosologic specificity of multiple 
types of epilepsy and therapeutic approaches (antiepileptic drug therapy, 
presurgical diagnosis and surgical treatment of epilepsy), and descriptions 
of cases of rare and atypical neurological diseases. 
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Денверская модель ранней помощи детям  
с расстройствами аутистического спектра  
и практика ее применения в России  
Взгляд со стороны специалистов

Н.В. Романовский1, 2, М.А. Ачилова3

1Лаборатория комплексных исследований в области ранней помощи ФГБНУ «Институт коррекционной педагогики»;  
Россия, 119121 Москва, ул. Погодинская, 8, корп. 1; 
2ООО «Центр здоровья и развития им. Святителя Луки»; Россия, 119571 Москва, ул. Академика Анохина, 9; 
3отдел междисциплинарных исследований здоровья и развития детей ФГБНУ «Научный центр психического здоровья»; 
Россия, 115230 Москва, Каширское шоссе, 34

К о н т а к т ы : 	 Николай Владиславович Романовский romanovskij2@gmail.com

Статья посвящена исследованию специфики применения Денверской модели ранней помощпомощи детям с рас-
стройствами аутистического спектра (Early Start Denver Model, ESDM) в России. Для этой цели был проведен опрос 
24 специалистов подхода ESDM в формате полуструктурированного интервью. Целью опроса являлось определение 
специфики российской практики применения ESDM и сопоставление ее с научно доказанными алгоритмами приме-
нения модели, а также оценка удовлетворенности специалистов данной моделью. 
Результаты опроса показали, что в основном подход ESDM практикуют специалисты, имеющие опыт работы в АBА-тера-
пии. Применение ESDM в России, как правило, отличается от доказанных в исследованиях алгоритмов по параметрам 
интенсивности вмешательства, вовлечению родителей в процесс коррекционной помощи и их обучению данному 
виду помощи, практике составления индивидуально-ориентированных программ. Сделан вывод о том, что сложив-
шаяся в России практика применения ESDM требует проведения научных исследований для доказательства своей 
эффективности. Опрос показал высокую удовлетворенность специалистов ESDM.

Ключевые слова: Денверская модель ранней помощи, ранняя помощь детям с расстройством аутистического спек-
тра, расстройство аутистического спектра, специалист подхода Денверской модели ранней помощи, обучение спе-
циалистов ранней помощи, эффективность Денверской модели ранней помощи, обучение родителей
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was to determine the features of Russian practice of using the ESDM and to compare it with evidence-based implementation 
algorithms, as well as to assess the specialists’ satisfaction with the model.
The results showed that most ESDM practitioners in Russia are specialists with prior experience in ABA therapy.  
The Russian practice of ESDM application generally differs from research-based protocols in terms of intervention intensity, 
parent involvement and training, as well as the development of individualized programs. The authors conclude that  
the current Russian practice requires further research to confirm its effectiveness. The survey also demonstrated high 
satisfaction of specialists with the ESDM.

Keywords:  Early Start Denver Model, early intervention for children with autism spectrum disorder, autism spectrum disorder, 
Early Start Denver Model specialists, early intervention training, Early Start Denver Model effectiveness, parent training
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Введение
Денверская модель ранней помощи (Early Start 

Denver Model, ESDM) – это комплексная модель ран-
ней помощи для детей с расстройством аутистическо-
го спектра (РАС) в возрасте от 12 до 48 мес [3].

Целью модели является не изолированная трени-
ровка отдельных навыков, а  глобальная стимуляция 
всего хода развития ребенка, чтобы «перезапустить» 
нарушенные процессы и направить его по типичной 
траектории роста. Это достигается через создание эмо-
ционально насыщенных взаимоотношений, встроен-
ных в  естественный контекст игры и  повседневной 
жизни. Теоретической основой ESDM является синтез 
двух, на первый взгляд, противоположных парадигм: 
поведенческой науки и  развивающего, основанного 
на отношениях, подхода DIRFloortime. С одной сто-
роны, ESDM опирается на  принципы прикладного 
анализа поведения, что  обеспечивает методическую 
строгость и  эффективность вмешательства. От  при-
кладного анализа поведения модель заимствует техно-
логию точного определения целевых навыков, исполь-
зования индивидуально подобранных подсказок 
и постепенного отказа от них, а также систему непре-
рывного сбора данных для объективной оценки про-
гресса каждого ребенка. Ключевым механизмом обу
чения является положительное подкрепление, однако 
в ESDM оно носит прежде всего естественный и со-
циальный характер. Например, наградой за попытку 
коммуникации становится не стимул извне, а сам же-
лаемый предмет или  продолжение веселой игры, 
что делает процесс осмысленным для ребенка. С дру-
гой стороны, ESDM опирается на исследования в рам-
ках психологии развития. Это воплощается в  не-
скольких ключевых положениях. Во-первых, модель 
следует нормативной последовательности онтогенеза, 
выстраивая учебные задачи в том порядке, в котором 
они осваиваются при типичном развитии. Во-вторых, 
центральное место отводится построению теплых, 

основанных на взаимном эмоциональном обмене, от-
ношений со  взрослым (терапевтом или родителем), 
которые рассматриваются как  основная движущая 
сила развития. Именно в рамках этих доверительных 
отношений, наполненных радостью и взаимным удо-
вольствием, происходит основное обучение. В-треть-
их, вмешательство полностью встроено в игру и рутин-
ные бытовые ситуации, что  обеспечивает перенос 
навыков в  реальную жизнь. Таким образом, ESDM 
стремится к преодолению разрыва между «жесткой» 
поведенческой наукой и  «мягкой», базирующейся 
на отношениях, практикой. Эта гибридность позволя-
ет ей одновременно быть высокоструктурированной 
и измеряемой, но при этом гибкой, ориентированной 
на ребенка и его интересы. В фокусе модели находит-
ся развитие ключевых областей: коммуникации (как 
вербальной, так и невербальной), социального взаи-
модействия (включая имитацию и совместное внима-
ние), познавательных способностей и  адаптивного 
поведения. По сути, ESDM стремится помочь ребенку 
не просто выучить набор реакций, а стать активным, 
заинтересованным и  коммуникативным партнером 
в сложном социальном мире [3].

Система обучения и  сертификации по  ESDM 
в России является прямым продолжением междуна-
родной системы и  предъявляет высокие требования 
к  подготовке специалистов. Хотя этот путь требует 
значительных временных и финансовых инвестиций, 
он является необходимым условием для обеспечения 
качества вмешательства.

Обучение ESDM – длительный и многоуровневый 
процесс, направленный на формирование глубоких 
практических навыков. Он состоит из нескольких клю-
чевых этапов.

Первый этап – прохождение базового теоретиче-
ского курса, в рамках которого различные специалисты 
(логопед, дефектолог, психолог, ABA-терапевт) прохо-
дят начальный тренинг, который знакомит с филосо-



12

ДЕТСКОЙ 
НЕВРОЛОГИИ
Р У С С К И Й  
Ж У Р Н А Л CHILD 

NEUROLOGY
R U S S I A N 
J O U R N A L  o f

2
0

2
5

 3ТОМ 20 / VOL. 20

О
р

и
г

и
н

а
л

ь
н

ы
е

 с
т

а
т

ь
и

 |
 O

R
IG

IN
A

L
 R

E
P

O
R

T
s

фией модели, ее научными основами, принципами 
проведения оценки и  составления учебных планов. 
Изучаются стратегии ведения терапии, вовлечения 
ребенка, формирования коммуникации и  игровых  
навыков. Как  правило, это онлайн-курс продолжи-
тельностью несколько дней, проводимый междуна-
родными тренерами (тренерами уровня 2 или 3).

Второй этап – обучение на основном курсе, по-
священном практике и супервизии, в рамках которого 
специалист должен начать практическую работу с ре-
бенком (или несколькими детьми) под пристальным 
руководством супервизора – международного серти-
фицированного тренера ESDM (тренер уровня 2). 
В рамках данного обучения специалист проводит ре-
гулярные сессии, записывает их на видео и предостав-
ляет материалы супервизору для  анализа. В  рамках 
регулярных онлайн-встреч супервизор дает обратную 
связь, разбирает ошибки, помогает корректировать 
учебные планы и терапевтические стратегии. Требует-
ся работа как минимум с 2 разными детьми.

Следующим этапом является сдача сертификаци-
онного экзамена. После выполнения всех практических 
требований (определенное количество часов терапии 
и супервизии) кандидат должен продемонстрировать 
высокий уровень владения навыками. Экзамен заклю-
чается в предоставлении специальной видеозаписи сво-
ей работы с ребенком, которая независимо оценивается 
международными сертификационными экспертами 
по строгим критериям (точность применения стратегий, 
эмоциональный контакт, эффективность). Также может 
потребоваться сдача теоретического теста.

В  системе ESDM существует несколько уровней 
квалификации:

• сертифицированный терапевт ESDM – специа-
лист, успешно прошедший все этапы обучения 
и сдавший экзамен. Именно он имеет право про-
водить индивидуальную терапию по модели;

• тренер уровня 1 – опытный терапевт, который 
может проводить базовые обучающие курсы 
под руководством старшего тренера;

• тренер уровня 2 (старший тренер). Может само-
стоятельно проводить полные циклы обучения 
(теорию и супервизию) и готовить новых терапев-
тов. Именно этот уровень является ключевым 
для распространения модели в стране;

• тренер уровня 3 (ментор) – специалист высшего 
уровня, отвечающий за подготовку и сертифика-
цию новых тренеров уровня 2 [8].
Стоимость обучения ESDM в России довольно высо-

ка и составляет порядка 200 тыс. рублей (базовый и основ-
ной семинары). Обучение требует привлечения зарубеж-
ных экспертов, оплаты их работы и супервизий, а также 
оплаты услуг переводчика, что делает процесс финансово 
затратным для российских специалистов [1].

Несмотря на это, интерес к модели растет. Ведущие 
российские центры, занимающиеся помощью детям 
с РАС, постепенно внедряют ESDM, отправляя своих 
сотрудников на обучение за рубеж или приглашая между-
народных тренеров для проведения курсов в России.

Методические материалы. По состоянию на 2025 г. 
в России доступны 2 книги по ESDM. Первая книга 
по ESDM – Салли Дж. Роджерс, Джеральдин Доусон 
и Лори А. Висмара «Денверская модель раннего вме-
шательства для детей с аутизмом: как в процессе по-
вседневного взаимодействия научить ребенка играть, 
общаться и учиться» вышла в 2016 г. [4]. Книга ориен-
тирована прежде всего на родителей маленьких детей 
с РАС, и в ней даны довольно конкретные рекоменда-
ции. В  частности, например, достаточно конкретно 
описаны критерии выбора программы раннего вме-
шательства, такие как интенсивность, комплексность, 
научная обоснованность, наличие программы вмеша-
тельства, вовлечение родителей, направленность про-
граммы на  специфические трудности, характерные 
для диагноза ребенка; даются рекомендации по взаи-
модействию с медицинскими работниками, семейно-
му взаимодействию, психогигиене. В книге также ос-
вещены представления об  особенностях раннего 
обучения детей, описываются основные трудности 
детей с РАС, подробно представлены пошаговые стра-
тегии для развития ребенка с РАС по следующим сфе-
рам: привлечение внимания, вызывание положитель-
ных эмоций с  помощью сенсорных социальных игр 
и  игр с  предметами, взаимодействие и очередность, 
невербальная коммуникация, подражание. Обращает 
на  себя внимание очень четкое и  последовательное 
изложение материала; можно говорить о том, что мо-
тивированный родитель, имеющий данную книгу, 
вполне способен начать занятия со своим ребенком 
раннего возраста. Вторая книга – «Учебник по Ден-
верской модели раннего вмешательства для  детей  
с аутизмом: развиваем речь, умение учиться и мотива-
цию» под авторством Салли Дж. Роджерс и Джераль-
дин Доусон [3], где изложены основные теоретические 
основы модели, описываются основные технологии, 
приводится список ключевых навыков. Данный учеб-
ник хорошо сочетается с обучающей программой и яв-
ляется методическим материалом для нее.

Денверская модель ранней помощи достаточно 
недавно получила распространение в России: первый 
обучающий семинар по ESDM прошел в ноябре 2019 г. 
По состоянию на август 2025 г. в России прошли пол-
ное обучение по вводному модулю 153 специалиста, 
из которых 25 являются сертифицированными тера-
певтами ESDM, 29 специалистов прошли дополни-
тельный курс по коучингу родителей, 21 специалист – 
курс по работе с младенцами, 13 специалистов – курс 
по проведению ESDM в группе [1].
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Денверская модель ранней помощи включена 
в клинические рекомендации по РАС [1], имеет ши-
рокое признание среди врачей, придерживающихся 
принципов доказательной медицины, открываются 
коммерческие центры, в некоторых регионах ESDM 
системно применяется в  государственных службах 
ранней помощи [6].

Доказательство эффективности ESDM. ESDM яв-
ляется моделью с экспериментально доказанной эф-
фективностью: ряд проведенных рандомизированных 
контролируемых исследований показали, что ESDM 
в некоторых аспектах может превосходить традицион-
ные модели ранней помощи. Так, она способствует 
уменьшению основных симптомов аутизма вплоть 
до  изменения диагноза на более легкий, снижению 
родительского стресса в случае проведения высокоин-
тенсивной программы вмешательства, улучшению 
рецептивной и экспрессивной речи ребенка, его адап-
тивного поведения, социализации, повседневных жиз-
ненных навыков, двигательных навыков, коммуника-
ции [5].

На  основе теоретического анализа эксперимен-
тальных исследований эффективности ESDM [7, 9] 
можно выделить следующие алгоритмы применения 
модели, с использованием которых ESDM была экс-
периментально доказана:

• Разработка индивидуальной программы помощи, 
основанной на списке ключевых навыков, исполь-
зующемся в модели.

• Систематическое обучение (коучинг) родителей, 
проводимое сертифицированным специалистом 
по ESDM с интенсивностью от 1 до 4 ч еженедель-
но.

• Регулярное применение родителями стратегий 
ESDM в процессе повседневного взаимодействия 
с ребенком.

• Индивидуальные терапевтические сессии под ку-
раторством сертифицированных ESDM-терапев-
тов, общий объем которых составляет не менее 15 ч 
в неделю.

• Продолжительность программы вмешательства 
в среднем достигает 2 лет.

• Оптимальный возраст для начала терапии – от 18 
до 30 мес.
Доказательная база ESDM-терапии была получена 

в результате работы с детьми с РАС, не имеющими со-
путствующих неврологических и хронических сомати-
ческих заболеваний, а также демонстрирующими коэф-
фициент интеллекта не  менее 35 баллов. Данный 
показатель оценивается по субшкалам зрительного вос-
приятия и мелкой моторики в рамках шкал раннего обу
чения Маллена (Mullen Scales of Early Learning) [5].

Цель исследования – выявление таких практиче-
ских аспектов применения подхода, как интенсивность 

применения модели, распространенность практики 
обучения и вовлечения родителей, возможности и ог-
раничения подхода с точки зрения специалистов, про-
должительность вмешательства.

Гипотезой нашего исследования было предполо-
жение, что сложившаяся практика применения ESDM 
в России имеет свои специфические отличия от дока-
занных алгоритмов применения модели.

Материалы и методы
Нами был проведен опрос 24 специалистов 

по ESDM, из которых 17 прошли обучение на основ-
ном сертификационном семинаре и 7 – международ-
ную сертификацию по ESDM. Все опрошенные спе-
циалисты были женщинами. Опрошены были все 
специалисты, согласившиеся принять участие в иссле-
довании, из базы специалистов России, прошедших 
обучение на  международном обучающем семинаре 
по  ESDM [1]. Опрошены участники из  следующих 
городов: Москва, Санкт-Петербург, Нижний Новгород, 
Краснодар, Екатеринбург, Магас, Бердск.

Опрос проводился в виде полуструктурированно-
го индивидуального интервью с каждым из респонден-
тов; в процессе интервью интервьюер задавал респон-
дентам следующие вопросы:
1. 	 Каково ваше основное образование и его уровень?
2. 	 Какой у вас опыт работы в сфере помощи детям 

с особыми образовательными потребностями?
3. 	 Какое у  вас образование в области прикладного 

анализа поведения?
4. 	 Какие виды обучения по методике ESDM вы про-

ходили?
5. 	 Есть ли у вас планы прохождения дополнительных 

обучающих занятий, посвященных подходу ESDM, 
в дальнейшем, и если да, то каких?

6. 	 Как долго вы применяете методику ESDM в работе?
7. 	 Проводите ли вы занятия под чьей-то супервизией?
8. 	 Разрабатываете ли вы программу для детей само-

стоятельно?
9. 	 Проводите ли вы супервизию других специалистов?
10. Сколько на настоящий момент детей у вас в пра-

ктике на индивидуальных занятиях и сколько детей 
под вашей курацией?

11. Сколько часов индивидуальных занятий получают 
дети в вашей практике (минимальное и максималь-
ное количество часов)?

12. Где проходят занятия с детьми?
13. Как долго обычно дети продолжают данную терапию?
14. Присутствуют ли родители на занятиях с ребенком? 

Как часто?
15. Если родители присутствуют на занятии, прини-

мают ли они участие в занятиях?
16. Считаете ли вы важным обучать родителей прин-

ципам ESDM?
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17. Часто  ли родители в  вашей практике тренируют 
навыки ребенка из  программы самостоятельно 
в домашних условиях?

18. Проводите  ли вы коучинг родителей или другие 
обучающие сессии?

19. Удовлетворены  ли вы результатами применения 
методики ESDM? Насколько она позволяет решать 
проблемы детей с аутизмом в вашей практике?

Результаты
Образование. Все опрошенные специалисты имеют 

высшее образование: 4 специалиста – логопеды, 6 спе-
циалистов – дефектологи, 5 специалистов – детские 
психологи, 4 специалиста – клинические психологи, 
2 специалиста с медицинским образованием, 2 специ-
алиста с иным педагогическим образованием, 1 спе-
циалист с юридическим образованием и переподго-
товкой в области детской психологии. Таким образом, 
можно говорить о  том, что  с  точки зрения базового 
образования почти в  равной степени представлены 
специалисты педагогического и  психологического 
профилей.

Как видно из табл. 1, большая часть респондентов 
имеют образование в  области прикладного анализа 
поведения (applied behavior analysis, АВА).

Не проходили обучение в области ABA только 6 спе-
циалистов, что составляет 25 % от общего числа при-
нявших участие в исследовании; 18 (75 %) специалистов 
имеют дополнительное образование в  области ABA, 
при этом 67 % имеют образование в области ABA более 
2 модулей, что может свидетельствовать о довольно 
хорошем теоретическом и практическом понимании 
поведенческого подхода, что, скорее всего, имеет от-
ражение в профессиональном мышлении.

Таблица 1. Уровень образования респондентов в области прикладного 
анализа поведения

Table 1. Respondents' level of education in applied behavior analysis

Количество пройденных 
модулей по прикладному 

анализу поведения 
Number of completed modules 

in applied behavior analysis

Число специалистов, n 
Number of specialists, n

0 6

1 3

2 2

3 2

4 5

5 6

Всего 
Total

24

Опыт работы в  области помощи особым детям. 
В табл. 2 представлены результаты исследования опы-
та работы опрошенных специалистов.

Таблица 2. Опыт работы опрошенных специалистов в области помощи 
особым детям

Table 2. Work experience of the surveyed specialists in the field of assistance 
to special children

Опыт работы, лет 
Work experience, years

Число специалистов, n (%) 
Number of specialists, n (%)

3–5 8 (33,3)

6–9 5 (20,8)

10–13 9 (37,5)

>20 2 (8,3)

Как  видно из  табл. 2, все участвующие в  опросе 
специалисты имеют опыт работы с особыми детьми 
от 3 лет, при этом большинство (66,6 %) специалистов 
имеют опыт работы от 6 лет, 45,8 % – более 10 лет. Дан-
ные результаты позволяют предположить, что специ-
алисты подхода ESDM в основном достаточно опытны, 
и обучение и сертификация в рамках ESDM для них – 
вполне осознанный выбор, основанный на опыте ра-
боты и осознании ограничений других знакомых им 
подходов в области помощи детям раннего возраста 
с РАС.

В табл. 3 представлены результаты анализа опыта 
работы опрошенных специалистов в рамках практики 
применения ESDM.

Таблица 3. Опыт работы опрошенных специалистов в рамках 
Денверской модели ранней помощи

Table 3. Work experience of the surveyed specialists within the framework 
of the Early Start Denver Model

Опыт работы, лет 
Work experience, years

Число специалистов, n  
Number of specialists, n

1 3

2 5

3 9

4 4

≥5 3

Как можно заметить, у всех специалистов опыт рабо-
ты в ESDM ограничивается 5 годами, что связано с тем, 
что возможность обучаться данному подходу стала широ-
кодоступна начиная с 2019 г. При этом 2/3 опрошенных 
специалистов имеют опыт работы более 3 лет.
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Степень обучения подходу ESDM. Как было сказа-
но выше, система обучения подходу ESDM состоит 
из вводного и основного семинаров, процедуры сер-
тификации (которая дает право специалисту самосто-
ятельно разрабатывать индивидуальные программы 
для  ребенка), а  также дополнительных обучающих 
модулей, к которым относится обучение коучингу ро-
дителей, применение ESDM в группе, а также для ра-
боты с детьми младенческого возраста.

Таблица 4. Степень обучения подходу Денверской модели ранней помощи 
(ESDM)

Table 4. Degree of training in the Early Start Denver Model (ESDM) approach

Тип обучения 
Type of training

Число специа-
листов, n (%) 

Number 
of specialists, n (%)

Вводный и основной семинары ESDM 
ESDM introductory and main seminars

24 (100)

Коучинг родителей 
Parent coaching

10 (41,7)

Сертификация 
Certification

7 (29,2)

Модель ESDM в группе 
ESDM model in a group

1 (4,2)

Работа с младенцами 
Working with infants

1 (4,2)

В табл. 4 представлены результаты оценки степени 
обучения подходу участвующими в опросе специали-
стами. Анализ специалистов, прошедших обучение 
коучингу родителей, показал, что среди них представ-
лены специалисты как  педагогического (n = 4), так 
и психологического (n = 6) профиля; также нет разли-
чий по опыту работы в сфере помощи особым детям. 
Обращает на себя внимание тот факт, что большинст-
во (79,3 %) специалистов, помимо успешного оконча-
ния основного обучения в рамках модели ESDM, про-
должили обучение на дополнительных модулях.

При  опросе специалистов им был задан вопрос 
по поводу их дальнейших планов на обучение. В табл. 5 
представлены обобщенные результаты ответов респон-
дентов на  вопрос о  дальнейших планах повышения 
своей квалификации.

Как видно из табл. 5, не планируют повышать свою 
квалификацию только 1/3 специалистов, большинст-
во же специалистов планируют повышать свою ква-
лификацию с помощью различных обучающих моду-
лей в рамках ESDM.

Таблица 5. Планирование повышения квалификации специалистами 
в рамках подхода Денверской модели ранней помощи (ESDM)

Table 5. Planning for professional development for specialists within 
the framework of the Early Start Denver Model (ESDM) approach

Тип обучения 
Type of training

Число специалистов, n (%) 
Number of specialists, n (%)

Супервизии 
Supervisions

3 (12,5)

Коучинг родителей 
Parent coaching

6 (25,0)

Сертификация 
Certification

9 (37,5)

Модель ESDM в группе 
ESDM model in a group

2 (8,3)

Тренер ESDM 
ESDM trainer

2 (8,3)

Не планируют 
Not planning

4 (16,7)

Не определились 
Not decided yet

3 (12,5)

Практика супервизий в рамках сообщества специа-
листов ESDM, разработка индивидуальных программ 
для детей. Супервизия специалистов в практике ранней 
помощи занимает важное место, так как  позволяет 
решать множество задач, к которым относятся и обес-
печение стабильности качества услуг ранней помощи, 
профилактика нарушения точности воспроизведения 
алгоритмов модели, повышение компетентности спе-
циалистов, профилактика эмоционального выгорания. 
В табл. 6 представлены ответы специалистов на вопрос 
«Работаете ли вы под чьей-то супервизией?».

Таблица 6. Работа под супервизией

Table 6. Work under supervision

Ответ 
Answer

Число специалистов, n (%) 
Number of specialists, n (%)

Не работаю, но планирую 
I don’t work, but I plan to

2 (8,3)

Не работаю под супервизией 
I do not work under supervision

8 (33,3)

Работаю под супервизией 
I work under supervision

14 (58,3)
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Как видно из табл. 6, под регулярной супервизией 
работают больше половины опрошенных специалистов 
(58,3 %); еще  8,3 % планируют ее получать; 33,3 % 
специалистов работают без регулярного супервизор-
ского сопровождения. Обращает на себя внимание тот 
факт, что в  группе специалистов, которые в данный 
момент не  получают супервизию, большинство  
(8 из 10) не имеют дополнительных модулей повыше-
ния квалификации в рамках ESDM, кроме вводного 
и основного модулей. Таким образом, можно наблю-
дать тенденцию, что получение супервизорской под-
держки может быть связано с внутренней установкой 
специалиста на профессиональное саморазвитие.

В табл. 7 представлены ответы на вопрос «Разра-
батываете ли вы программу для детей самостоятель-
но?». Как можно заметить, подавляющее большинст-
во (87,5 %) специалистов разрабатывают программу 
самостоятельно; не  разрабатывают самостоятельно 
программы для детей только 2 специалиста из 24 опро-
шенных. Полученные данные закономерны, потому 
что опрашиваемые нами специалисты, как правило, 
обладают большим практическим опытом, что может 
давать им практическое основание для разработки ин-
дивидуальных программ для детей. С другой стороны, 
из 21 специалиста, которые разрабатывают программу 
самостоятельно, прошли сертификацию только 6; та-
ким образом, 14 специалистов формально не имеют 
оснований для самостоятельной разработки програм-
мы, что, с точки зрения авторов ESDM, может являть-
ся отклонением от точности воспроизведения модели.

Таблица 7. Распределение ответов на вопрос «Разрабатываете ли вы 
программу для детей самостоятельно?»

Table 7. Distribution of responses to the question “Do you develop a program 
for children yourself?”

Ответ 
Answer

Число специалистов, n (%) 
Number of specialists, n (%)

Разрабатываю самостоя-
тельно 
I develop it myself

21 (87,5)

Разрабатываю самостоя-
тельно, но подтверждаю 
у куратора 
I develop it myself, but I confirm  
it with the curator

1 (4,2)

Нет, не разрабатываю 
No, I don’t develop it

2 (8,3)

Число детей в работе, интенсивность работы с деть-
ми, место проведения занятий и длительность нахожде-
ния ребенка в работе. В табл. 8 представлены результа-
ты ответов специалистов на  вопрос интервьюера 
о числе детей, находящихся на сопровождении в рам-

ках ESDM. Как видно из данной таблицы, у половины 
опрашиваемых специалистов, которые непосредствен-
но занимаются с детьми, число детей на сопровожде-
нии варьирует от 2–3 до 5, у 1/4 специалистов загруз-
ка составляет от 6 до 11 детей; в отдельном ряду стоят 
2 специалиста, у  которых одновременно получают 
терапию 20 детей. Более детальный анализ показал, 
что данные специалисты являются директорами цен-
тров, чем и объясняется такое большое число детей, 
с которыми они работают.

Таблица 8. Число детей у специалиста, с которыми он занимается 
в рамках Денверской модели ранней помощи (ESDM)

Table 8. Number of children the specialist works with within the framework 
of the Early Start Denver Model (ESDM)

Число детей, получающих 
терапию в рамках ESDM 
Number of children in ESDM 

therapy

Число специалистов, n (%) 
Number of specialists, n (%)

0 
(но есть дети, которых спе-
циалист ведет как куратор) 
(but there are children who are 
supervised by a specialist)

4 (16,7)

2–3 5 (20,8)

4 3 (12,5)

5 4 (16,7)

6 2 (8,3)

8 2 (8,3)

10–11 2 (8,3)

20 2 (8,3)

Таким образом, обобщая полученные данные, мож-
но говорить о том, что степень загрузки специалистов 
различна, при этом у половины опрошенных специа-
листов одновременно получают терапию не  более  
5 детей.

В  табл. 9 представлены средние максимальные 
и минимальные значения количества занятий в неде-
лю у детей. Более наглядно распределение количества 
занятий представлено на рис. 1. Как можно заметить, 
в среднем дети получают порядка 4 занятий в неделю 
в рамках ESDM, при этом интенсивность занятий ва-
рьирует от 3 до 6 занятий в неделю.

Место проведения занятий. Отвечая на вопрос о ме-
сте проведения занятий, 18 (75 %) опрошенных спе-
циалистов назвали основным местом проведения за-
нятий коррекционный центр или  частный кабинет;  
6 (25 %) специалистов в основном проводят терапию 
на дому у пациента.



17

ДЕТСКОЙ 
НЕВРОЛОГИИ
Р У С С К И Й  
Ж У Р Н А Л CHILD 

NEUROLOGY
R U S S I A N 
J O U R N A L  o f

2
0

2
5

 3ТОМ 20 / VOL. 20

О
р

и
г

и
н

а
л

ь
н

ы
е

 с
т

а
т

ь
и

 |
 O

R
IG

IN
A

L
 R

E
P

O
R

T
s

Таблица 9. Среднее количество занятий в неделю с одним ребенком

Table 9. Average number of sessions per week with one child

Параметр подсчета занятий 
Parameter for counting sessions

Количество занятий в неделю 
Number of sessions per week

Среднее значение среднего количества занятий 
Average value of the average number of lessons

4,6

Медиана среднего количества занятий 
Median of the average number of sessions

4

Среднее значение максимального количества занятий 
Average value of the maximum number of sessions

7

Медиана максимального количества занятий 
Median of the maximum number of sessions

6

Среднее значение минимального количества занятий 
Average value of the minimum number of sessions

3,6

Медиана минимального количества занятий 
Median of the minimum number of sessions

3

Рис. 1. Диаграмма распределения интенсивности занятий специалистов с детьми

Fig. 1. Distribution diagram of the intensity of specialists’ sessions with children
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8

В табл. 10 представлены результаты анализа дли-
тельности работы специалистов с ребенком в рамках 
подхода ESDM. Как можно заметить, наибольшее чи-
сло специалистов (38 %) работают с детьми в рамках 
ESDM не более 1 года или даже менее этого срока, 1/3 
специалистов работают с детьми от 1 до 2 лет, и менее 
1/3 специалистов работают с детьми около 3 лет. По-
лученные результаты могут быть вызваны разными 
факторами, например фактором тяжести нарушений 
у ребенка (более легкие формы РАС быстрее выходят 

в  норму, а  более сложные дети нуждаются в  другой 
модели терапии, например в ABA). Вполне возможно, 
что  имеет место влияние финансового фактора, так 
как услуги специалистов предоставляются на коммер-
ческой основе.

Подводя итог по данному пункту, можно сделать 
следующие выводы: число детей, которые одновре-
менно находятся на сопровождении у специалистов, 
различно и варьирует от 3 до 10; интенсивность заня-
тий с  одним ребенком по  ESDM также варьирует  

2 2
1
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в диапазоне от 3 до 6 занятий в неделю, медиана сред-
него количества занятий с ребенком составляет 4 за-
нятия в неделю; длительность получения детьми тера-
пии также различна и  составляет от  3 мес до  3  лет, 
в  среднем приближаясь к  показателю 1  год. Таким 
образом, по  данным параметрам можно наблюдать, 
что применение ESDM не имеет какого-либо едино-
образия, при этом наблюдается четкое отличие от до-
казанного алгоритма использования ESDM с точки 
зрения интенсивности занятий в  неделю; в  рамках 
российской практики применения модели эта интен-
сивность существенно ниже, данный факт может сви-
детельствовать о том, что российская практика при-
менения модели ESDM нуждается в исследованиях, 
доказывающих ее эффективность.

Участие, обучение и вовлечение родителей в процесс 
помощи ребенку в рамках ESDM. В табл. 11 представ-
лено распределение ответов специалистов на вопрос 
о  том, присутствуют  ли родители пациентов у  них 
на  занятиях в  рамках ESDM. Как  можно заметить, 
у половины специалистов родители детей, как прави-
ло, присутствуют на занятиях; у 20,8 % специалистов 
часть родителей присутствуют, а часть – нет; у 29,2 % 
специалистов родители на занятиях чаще не присут-

ствуют. Наблюдается тенденция, что у группы специ-
алистов, у которых родители не присутствуют на заня-
тиях, как правило, меньше опыта применения ESDM, 
чем у группы специалистов, у которых родители при-
сутствуют на занятиях.

В  табл. 12 представлены ответы специалистов 
на вопрос об участии родителей пациентов в проводи-
мых занятиях. Как можно заметить, ответы специали-
стов разделились поровну: у половины специалистов 
родители так или иначе являются скорее вовлеченны-
ми в занятия, другая половина специалистов сообщи-
ли о том, что родители преимущественно не вовлечены 
и не участвуют в занятиях. Сопоставление полученных 
результатов с прохождением специалистами обучения 
коучингу родителей показало, что в группе специали-
стов, заявивших об активном участии родителей, про-
шедших данное обучение было 5 из 12; в  группе же 
специалистов, которые заявили о том, что родители 
преимущественно не участвуют в занятии, прошедших 
обучение коучингу было чуть меньше – 4 из 12. Данные 
результаты могут свидетельствовать о том, что сам факт 
обучения специалистов коучингу родителей в рамках 
подхода ESDM может не  оказывать существенного 
влияния на участие родителей в занятиях.

Таблица 12. Участие родителей пациентов в проводимых занятиях

Table 12. Participation of patients’ parents in the sessions

Участие родителей в занятиях 
Parental participation in the sessions

Число 
специалистов, n (%) 

Number  
of specialists, n (%)

Участвуют и пытаются занимать-
ся с ребенком дома или просто 
наблюдают 
Participate and try to engage with the child 
at home, or simply observe

12 (50,0)

Преимущественно не участвуют 
Mostly do not participate

12 (50,0)

Как видно из табл. 13, большинство опрошенных 
специалистов (62,5 %) заявили о том, что стараются 
вовлечь в процесс родителей разными способами, сре-
ди которых комментирование того, что делает специ-
алист, обсуждение занятия, просмотр видеозаписи 
фрагментов занятий. Другая часть специалистов 
(37,5 %) заявили о том, что, скорее, не вовлекают ро-
дителей или делают это по их желанию. При этом сто-
ит отметить, что в группе «вовлекающих» специалистов 
доля прошедших обучение коучингу родителей на 20 % 
выше, чем в группе «не вовлекающих». Интересен тот 
факт, что в каждой из групп есть специалисты как про-
шедшие обучение коучингу родителей, так и не про-
шедшие данное обучение. При  этом группы почти 

Таблица 10. Длительность работы с детьми в рамках подхода 
Денверской модели ранней помощи

Table 10. Duration of work with children within the framework of the Early 
Start Denver Model approach

Длительность работы, лет 
Duration of work, years

Число специалистов, n (%) 
Number of specialists, n (%)

<1 9 (37,5)

1–2 8 (33,3)

<3 7 (29,2)

Таблица 11. Присутствие родителей пациентов на занятиях

Table 11. Presence of patients’ parents in sessions

Присутствие родителей 
на занятиях 

Parents’ presence at lessons

Число 
специалистов, n (%) 

Number  
of specialists, n (%)

Как правило, присутствуют 
As a rule, they are present

12 (50,0)

Часть родителей присутствуют, 
часть – нет, часть – не всегда 
Some parents are present, some are not, 
and some are not always present

5 (20,8)

Чаще нет 
More often not

7 (29,2)
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не различаются по среднему времени продолжитель-
ности применения ESDM на практике.

На вопрос интервьюера «Считаете ли вы важным 
обучать родителей принципам ESDM?» все специали-
сты, принявшие участие в опросе, ответили утверди-
тельно, из них 3 (12 %) добавили, что это нужно делать 
всегда и обязательно.

Как можно увидеть из табл. 14, 54,2 % специали-
стов указали на то, что большинство родителей детей, 
с  которыми они проводят занятия в  рамках ESDM, 
тренируют со  своими детьми навыки из  программы 
дома («регулярно», «да, вместе составляем программу, 
родители стараются тренировать навыки дома»), 25 % 
специалистов ответили, что данные навыки тренирует 
только половина родителей («часто в начале большин-
ство родителей подключаются к  домашней работе, 
но  иногда устают, со  временем начинают уставать; 
около 20 % активно вовлечены, 50 % – в средней во-
влеченности, 30 % – низко вовлечены»), 20,8 % специ-

алистов указали, что данные навыки тренирует меньшая 
часть родителей или  не  тренирует вовсе. Обращает 
на себя внимание тот факт, что в группе специалистов, 
в которой большинство родителей в основном трени-
руют навыки ребенка, только 46,1 % специалистов 
прошли обучение коучингу.

Как видно из табл. 15, только 34,7 % специалистов 
проводят регулярные обучающие сессии для родите-
лей, 47,8 % специалистов проводят их  нерегулярно 
или  по  запросу от  родителей, 17,5 % специалистов 
не проводят подобные мероприятия.

Подводя итоги практики участия, вовлечения и обу
чения родителей в рамках ESDM, можно сделать сле-
дующие выводы: больше половины специалистов пы-
таются вовлечь родителей в  рамках занятий и  иных 
мероприятий, но, по всей видимости, это получается 
не у всех специалистов, что, возможно, связано с от-
сутствием запроса со стороны родителей на подобно-
го рода вовлечение. В итоге в результате опроса можно 

Таблица 13. Распределение ответов на вопрос о вовлечении специалистами родителей пациентов в занятие в рамках Денверской модели ранней 
помощи

Table 13. Distribution of responses to the question about the involvement of patients’ parents in the Early Start Denver Model

Обобщенный ответ специалистов 
Generalized response from specialists

Число 
специалистов, n (%) 
Number of specialists, 

n (%)

Число прошедших обуче-
ние коучингу, n/N (%) 
Number of specialists who 

completed coaching training, 
n/N (%)

Средняя продолжи-
тельность применения 

модели, лет 
Average duration 

of the model use, years

Вовлекают родителей разными способами 
Involve parents in different ways

15 (62,5) 8/15 (53,3) 3,2

Преимущественно не вовлекают родителей 
Mostly do not involve parents

9 (37,5) 3/9 (33,3) 3,1

Таблица 14. Распределение ответов на вопрос «Часто ли родители в вашей практике тренируют навыки ребенка из программы в домашних условиях 
самостоятельно?»

Table 14. Distribution of responses to the question “In your practice, do parents often practice their child’s skills from the program at home on their own?”

Обобщенный ответ специалистов 
Generalized response from specialists

Число 
специалистов, n (%) 

Number 
 of specialists, n (%)

Число прошедших обуче-
ние коучингу, n/N (%) 
Number of specialists who 

completed coaching training, 
n/N (%)

Средняя про-
должительность 
применения мо-

дели, лет 
Average duration 

of model use, years

Большинство родителей тренируют навыки дома 
Most parents practice skills at home

13 (54,2) 6/13 (46,1) 3,3 (медиана / 
median = 3)

Половина тренируют, а половина – нет 
Half of parents practice skills, and half of them don’t

6 (25,0) 4/5 (80,0) 3,5 (медиана / 
median =3,25)

Тренирует только меньшая часть, или не тренируют 
совсем 
Only a minority of parents practices skills, or they don't practice 
skills at all

5 (20,8) 0/5 (0) 3,17 (медиана / 
median = 3)
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установить, что только половина родителей детей, по-
лучающих помощь в рамках ESDM, участвуют в этом 
процессе и пытаются продолжать развивающие занятия 
для  своих детей в  домашних условиях. Полученные 
данные могут указывать на тот факт, что российская 
практика применения ESDM по параметру обучения 
и  вовлечения родителей только в половине случаев 
может соответствовать доказанным алгоритмам при-
менения ESDM, в рамках которого предписываются 
регулярное обучение родителей и  самостоятельная 
практика родителей со своими детьми дома.

Удовлетворенность моделью, замечания и предложе-
ния участников опроса. В табл. 16 представлены цитаты 
из ответов специалистов на вопрос об удовлетворенности 
ESDM. Ответы участников опроса разделились почти 
поровну, в первую группу попали специалисты, ответы 
которых свидетельствуют о полной удовлетворенности 
моделью, они считают данную модель эффективной 
и не видят в ней каких-либо ограничений, даже тех, ко-
торые прописаны в доказанных алгоритмах исследова-
ния; к такой группе было отнесено 13 специалистов, 
или 54 % опрошенных. В большинстве ответов данной 
группы специалистов кроме слов «хорошая модель, очень 
нравится» были словосочетания «видна динамика» и «хо-
роший результат». Подобные ответы могут свидетельст-
вовать о том, что сами специалисты подхода могут доста-
точно хорошо фиксировать положительные изменения 
в состоянии ребенка и транслировать это знание родите-
лям, что, в свою очередь, может положительно сказывать-
ся на мотивации родителей продолжать занятия в рамках 
данной модели. В этой группе было 6 специалистов, про-
шедших обучение коучингу родителей.

Во  вторую группу были отнесены специалисты, 
в ответах которых есть указание на некоторые ограни-

чения модели; в  данных ответах есть ограничения, 
которые совпадают с доказанными алгоритмами при-
менения (например, «если родители включены в про-
цесс, модель дает замечательные результаты» или «с тя-
желыми детьми (с проблемами с моторной имитацией) 
лучше подключать АВА»), также есть 2 ответа о том, 
что в некоторых случаях нужен комплексный подход, 
в рамках которого с ребенком будет работать команда 
специалистов («хорошая методика, но если у ребенка 
есть сложности, моторные нарушения, иногда необ-
ходим специалист по сенсорной интеграции, адаптив-
ной физкультуре, при речевых нарушениях – логопед», 
«удовлетворенность на 80 %, для  успешной терапии 
нужны смежные знания, нейропсихология, ABA, зна-
ния о  физическом и  сенсорном развитии»). Таким 
образом, все участвующие в опросе специалисты удов-
летворены ESDM, часть специалистов не видит в дан-
ной методике ограничений, другие же видят ограниче-
ния, которые в ней действительно есть, так как любая 
модель не может быть универсальной; в качестве аль-
тернативы в сложных случаях большинство специали-
стов считают, что нужно использовать ABA, 2 специ-
алиста говорят о  необходимости комплексного 
подхода. В данной группе было только 3 специалиста, 
прошедших обучение коучингу родителей.

Подводя итог оценки удовлетворенности ESDM 
практикующими эту модель специалистами, можно 
говорить о высокой удовлетворенности благодаря на-
личию средств оценки результата; достаточно большая 
часть специалистов ESDM понимает наличие ограни-
чений в данном подходе, в качестве альтернативы боль-
шинство специалистов предполагают проведение ABA-
терапии, меньшая часть специалистов выступает 
за использование междисциплинарного подхода.

Таблица 15. Распределение ответов специалистов на вопрос «Проводите ли вы коучинг родителей или другие обучающие сессии?»

Table 15. Distribution of specialists’ responses to the question “Do you conduct parent coaching or other training sessions?”

Обобщенный ответ специалистов 
Generalized response from specialists

Число 
специалистов, n (%) 

Number  
of specialists, n (%)

Число прошедших обучение 
коучингу, n/N (%) 

Number of specialists who completed 
coaching training, n/N (%)

Провожу регулярно (семинары, обучающие сессии, коучинг, 
обсуждения с родителями) 
I conduct seminars, training sessions, coaching, and discussions with parents 
regularly

8 (34,7) 4/8 (50,0)

Не всегда, редко, по запросу родителей 
Not always, rarely, at the request of parents

11 (47,8) 6/11 (54,5)

Нет 
No

4 (17,5) 1/4 (25,0)
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Таблица 16. Распределение ответов специалистов на вопрос «Удовлетворены ли вы результатами применения методики Денверской модели ранней 
помощи (ESDM)? Насколько она позволяет решать проблемы детей с аутизмом в вашей практике?»

Table 16. Distribution of specialists’ responses to the question “Are you satisfied with the results of applying the Early Start Denver Model (ESDM) methodology?  
To what extent does it help solve the problems of children with autism in your practice?”

Ответы специалистов 
Specialists’ answers

Число специ-
алистов, 

n (%) 
Number  

of specialists, 
n (%)

Уровень обучения 
и планы 

Level of study  
and plans

Полностью удовлетворены («очень нравится, не вижу недостатков и ограничений»):
• �Денверская модель очень нравится, с малышами это лучший вариант, дети 

очень хорошо включаются в процесс
• �Очень удачная модель, прекрасно подходит детям
• �Очень нравится, всегда заметна динамика
• �Очень нравится, всегда получается добиваться динамики и прогресса
• �Денверская модель на раннем этапе дает очень хорошие результаты
• �Одна из лучших методик
• �Очень удовлетворена, эффективная методика, всегда виден результат
• �Очень удовлетворена; если дети маленькие, результаты заметнее
• �Очень удовлетворена; динамика всегда есть, даже когда родители не очень 

вовлечены
• �Да, очень довольна результатами
• �Очень! Хорошие результаты, всегда видна динамика, активно применяю, пла-

нирую применять и совершенствоваться в рамках этой методики
• �Очень нравится, положительная динамика от занятий наблюдается всегда
• �Очень довольна моделью, ребенок в ней хорошо начинает чувствовать свои 

границы, формировать представление о себе
• �Методика имеет исключительный потенциал
• �Да. Эффективный способ наладить сотрудничество с малышом. Так как основ-

ное направление центра – АВА, ESDM позволяет начать терапию, многих в 
дальнейшем переводим постепенно в структуру АВА

Completely satisfied (“I really like it; I don’t see any downsides or limitations”):
• I really like the Denver model; it’s the best option for little ones; they’re very engaged  

in the process
• It’s a very successful model, perfect for children
• I really like it; progress is always noticeable
• I really like it; I always manage to achieve progress and progress
• The Denver model produces very good results early on
• One of the best methods
• I’m very satisfied; it’s an effective method; results are always visible
• I’m very satisfied; the results are more noticeable when the children are young
• I’m very satisfied; progress is always visible, even when parents aren’t very involved
• Yes, I’m very pleased with the results
• Very! Good results, always visible progress, I actively use this method, plan to use it, 

and improve my skills within it
• I really like it; I always see positive results from the sessions
• �I’m very pleased with the model; а child is beginning to feel his boundaries and develops        

a sense of self
• The method has exceptional potential
• Yes. It’s an effective way to establish collaboration with the child. Since the center’s 

main focus is ABA, ESDM allows us to begin therapy, and we gradually transition 
many of them to ABA

13 (54,2)

6 специалистов 
прошли обучение 

коучингу, 
8 из 13 специали-
стов планируют 

обучение (серти-
фикацию) в рамках 

подхода ESDM 

6 specialists have 

completed coaching 

training,  

8 out of 13 specialists 

are planning training 

(certification)  

within the ESDM 

approach
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Ответы специалистов 
Specialists’ answers

Число специ-
алистов, 

n (%) 
Number  

of specialists, 
n (%)

Уровень обучения 
и планы 

Level of study  
and plans

Удовлетворены, но видят ограничения («нравится, эффективно, но при определен-
ных условиях, есть ограничения»):
•�С тяжелыми детьми (с проблемами с моторной имитацией) лучше подключать АВА
•�Да, очень нравится, но бывают исключения, которым Денверская модель не под-

ходит; пока в работе был только один ребенок, у которого прогресс не наблюдался
•�Хорошая методика, но, если у ребенка есть сложности, моторные нарушения, 

иногда необходим специалист по сенсорной интеграции, адаптивной физкультуре, 
при речевых нарушениях – логопед

•�Денверская модель очень хорошо подходит детям, у которых высокий потенциал, 
в тяжелых случаях лучше комбинировать ее с АВА

•�Часто помогает, но для детей с тяжелыми дефицитами АВА эффективнее
•�Очень-очень нравится. Денверская модель, если родители включены в процесс, 

дает замечательные результаты
•�Да, но нужно смотреть по ребенку, некоторым (тяжелым) Денверская модель 

может не подойти
•�Да, но некоторые сложные вопросы (неправильное поведение) с помощью мето-

дики не решаются, тогда применяем ABA
•�Очень хорошая методика, крайне эффективна для детей без осложнений, иногда 

только не подходит тяжелым детям (им лучше подходит АВА)
•�Очень нравится методика, чаще всего позволяет решать все проблемы; небольшая 

доля детей нуждается еще в АВА
•�Удовлетворенность на 80 %, для успешной терапии нужны смежные знания, 
нейропсихология, ABA, знания о физическом и сенсорном развитии
Satisfied, but see limitations (“I like it, it’s effective, but under certain conditions, there are 

limitations”):

•�For children with severe motor imitation problems, it’s better to incorporate ABA

•�Yes, I really like it, but there are exceptions for whom the Denver model isn’t suitable; so far, we’ve 

only worked with one child who didn’t show any progress

•�It’s a good method, but if a child has difficulties or motor impairments, a specialist in sensory 

integration or adaptive physical education is sometimes needed. A speech therapist is needed for 

speech impairments

•�The Denver model is very well suited for children with high potential; in severe cases, it’s better to 

combine it with ABA

•�It often helps, but for children with severe deficits, ABA is more effective

•�I really, really like it. The Denver model, when parents are involved, produces excellent results

•�Yes, but you need to look at the child individually; the Denver model may not be suitable for some 

(severe) children

•�Yes, but some complex issues (incorrect behavior) cannot be resolved with this method, so we use 

ABA

•�A very good method, extremely effective for children without complications. However, it is sometimes 

not suitable for children with severe disabilities (ABA is better for them)

•�I really like this method; it often resolves all problems; a small percentage of children also require 

ABA

•�80 % satisfaction rate. Successful therapy requires related knowledge of neuropsychology, ABA,  

and physical and sensory development

11 (45,8)

3 специалиста 
прошли обучение 

коучингу, 
6 из 11 планиру-
ют дальнейшее 

обучение в рамках 
подхода ESDМ 

3 specialists have 

completed coaching 

training, 6 out of 11 

specialists are planning 

further training within 

the ESDM approach

Примечание. АBA – прикладной анализ поведения. 
Note. АBA – applied behavior analysis.

Окончание табл. 16

End of table 16
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Выводы
Специалисты подхода ESDM, участвовавшие в ис-

следовании, как  правило, имеют психологическое 
или педагогическое базовое высшее образование; спе-
цифических различий по типу базового образования 
не наблюдается.

Большинство опрошенных специалистов подхода 
ESDM хорошо знакомы с подходом ABA как с теоре-
тической, так и с практической стороны и имеют опыт 
работы в данном подходе.

Специалисты ESDM, участвовавшие в  опросе, 
имеют различный опыт работы в сфере помощи осо-
бым детям – от 3 до более 20 лет; большинство специ-
алистов стремятся повышать свою квалификацию 
как в рамках ESDM, так и за ее пределами.

Примерно 2/3 специалистов ESDM понимают 
и осуществляют свою работу под супервизией, 1/3 ра-
ботают без супервизии.

Подавляющее большинство специалистов разра-
батывают индивидуальную программу для детей само-
стоятельно, не имея при этом статуса сертифициро-
ванного терапевта, что  является отклонением 
от точности воспроизведения модели.

Специалисты модели имеют в работе одновремен-
но различное число детей, у половины специалистов 
это число не превышает 5.

Интенсивность занятий с каждым ребенком по мо-
дели ESDM варьирует от  3 до  6 занятий в  неделю 
и в среднем составляет 4 занятия в неделю, что суще-
ственно отличается от доказанного алгоритма приме-
нения модели. Продолжительность вмешательства 
также варьирует от 3 мес до 3 лет, но в среднем при-
ближается к 1 году терапии.

Специалисты подхода ESDM признают важность 
коучинга родителей, более половины из них пытаются 
вовлечь родителей в процесс помощи, но результаты 
опроса показывают, что полноценное включение ро-
дителей в процесс помощи происходит только у поло-
вины специалистов, при этом прохождение специали-
стами курса коучинга родителей оказывает некоторое 
влияние, но оно не является определяющим.

Специалисты подхода удовлетворены ESDM, осо-
бенно подчеркивая фактор наглядности прогресса, 
при этом половина специалистов понимают ограни-
чения подхода, прописанные в доказанных алгоритмах 
применения, в  виде недостаточной эффективности 
модели для детей с РАС с выраженными нарушениями 
в развитии. Часть специалистов высказались о необ-
ходимости дополнения ESDM путем привлечения 
других специалистов, применения более комплексно-
го и междисциплинарного подхода на регулярной ос-
нове, а также ABA-терапии.

Подход ESDM продолжает активно развиваться 
в России, этому способствуют как публикация научных 

исследований по эффективности данного метода, ши-
рокое признание подхода среди врачей, придерживаю-
щихся принципов научной доказанности, так и связь 
с поведенческим подходом и наличие техник развития 
эмоционального контакта, полуструктурированный иг-
ровой формат занятий с ребенком, наличие четкой про-
граммы и способов фиксации результата, позволяющего 
наглядно отслеживать динамику развития ребенка.

Специалисты подхода в подавляющем большин-
стве достаточно удовлетворены ESDM и хотят разви-
ваться и повышать свою квалификацию в рамках дан-
ного подхода.

Наше исследование показало, что  сложившаяся 
в России практика применения подхода ESDM имеет 
отличия от научно доказанного алгоритма по следую-
щим параметрам:

• неполное соответствие уровня специалиста для на-
писания индивидуальной программы;

• значительно меньшая средняя еженедельная ин-
тенсивность проведения занятий с каждым ребен-
ком;

• только половина опрошенных специалистов зани-
маются вовлечением и обучением родителей;

• не  все специалисты работают под  супервизией 
более опытного специалиста;

• только половина опрошенных специалистов зая-
вили о том, что родители детей, с которыми они 
проводят занятия, на регулярной основе применя-
ют стратегии ESDM в повседневном взаимодейст-
вии со своими детьми.
Данные отличия применения ESDM указывают 

на необходимость проведения научных исследований 
для доказательства эффективности сложившейся рос-
сийской практики применения модели, так как ввиду 
существенных отличий от доказанных алгоритмов при-
менения ESDM сложившуюся практику ее применения 
в России очень сложно назвать научно доказанной.

Обсуждая причины подобных отличий, можно 
строить различные предположения, среди которых 
достаточно высокая стоимость услуг специалистов дан-
ной модели, недостаточная эффективность программы 
обучения коучингу родителей, следствием которой мо-
жет являться недостаточная компетентность специали-
стов в аспекте вовлечения и обучения родителей, него-
товность специалистов вовлекать и  привлекать 
родителей (возможно, из-за  того, что  большинство 
из них практиковали или практикуют подход ABA, где 
обучение и вовлечение родителей не имеет широкого 
распространения; возможно, могут иметь место лич-
ностные и возрастные факторы, отсутствие собствен-
ного родительского опыта и т. д.), неготовность роди-
телей к вовлечению в данный процесс.

Говоря о путях преодоления данных отличий, мож-
но, опираясь на статью L. A. Vismara и соавт. [10], пред-
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ложить позиционировать ESDM как более семейно-
центрированную модель, нежели поведенческую.

Родителям детей с РАС, желающим получать раннюю 
помощь в рамках подхода ESDM, следует помнить о том, 
что одним из доказанных алгоритмов применения под-

хода ESDM является обучение специалистами родителей 
основным принципам и развивающим техникам ESDM, 
а также, что особенно важно, самостоятельная практика 
взаимодействия родителя с ребенком в домашних усло-
виях, основанная на принципах ESDM.
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Rett syndrome caused by MECP2 mutations is difficult for diagnostics of epileptic seizures, since contact with these 
patients is difficult, and the clinical manifestations of seizures are difficult to distinguish from various motor disorders 
and stereotypes. Currently, the genetic variants of Rett syndrome and approaches to therapy have been well studied, 
a  classification of  electroencephalogram changes has been developed. Nevertheless, epilepsy in  Rett syndrome 
is  characterized by pharmacoresistance. One of  the  reasons for the  difficulties in  the  treatment of  epilepsy 
is  the  overdiagnosis of  epilepsy, as well as the  difficulties in  the  differential diagnosis of  epileptic seizures  
with stereotypical behavior and hyperkinesis. Videoelectroencephalographic monitoring plays a crucial role in the differential 
diagnosis of epileptic and non-epileptic paroxysmal conditions.

Keywords: Rett syndrome, MECP2, epilepsy, hyperkinesis, spasticity, tremor, myoclonus, dystonia, breath disturbance, 
electroencephalogram, evoked potential, anticonvulsant, drug resistance
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Введение
Синдром Ретта (СР) (OMIM: 312750) – прогресси-

рующее наследственное заболевание нервной системы 
с ранним дебютом, впервые описанное в 1966 г. Андреа-
сом Реттом (Andreas Rett) у 22 девочек с общей клиниче-
ской картиной (прогрессирующая церебральная атрофия, 
стереотипии, нарушение походки, умственная отста-
лость). СР встречается примерно у 1 из 10–15 тыс. живо- 
рожденных девочек [12, 60, 77].

Генетические основы
Генетические основы СР были открыты значитель-

но позднее описания самого заболевания – в 1999 г. 
Ген СР, MECP2, имеет Х-сцепленное наследование. Он 
незаменим для  нормальной работы нейронов [2]. 
Функция MECP2 – подавлять и архивировать транс-
крипцию ядерной ДНК. У 95 % пациенток с класси-
ческим СР описано >800 различных мутаций MECP2 
(Ret tBASE:  MECP2  Var ia t ion  Database : 
http://mecp2.chw.edu.au/) [12, 46, 74]. Выделяют также 
атипичные варианты: СР с ранним дебютом эпилеп-
сии, связанный c мутациями в  гене CDKL5 (Xp22; 
OMIM: 300203), и  врожденный СР, который связан 
с мутацией гена FOXG1 (14q12; OMIM: 164874) [3, 37]. 
В данном обзоре мы рассматриваем типичный СР с му-
тациями в  гене МЕСР2, поэтому другие варианты 
не обсуждаются далее в этой статье.

Патогенез
MECP2 регулирует другие гены в эмбриогенезе нерв-

ной системы (эпигенетический импринтинг), поэтому 
сложно четко определить связи, включающие ген 
MECP2, и предсказать прогноз его дисфункции [12, 59]. 

Основные причины патологического развития нейро-
нов и эпилепсии при СР:

• нарушение функции белка тубулина, которое при-
водит к  аномалиям цитоскелета (характерно 
для СР и синдрома Ангельмана) [16];

• нарушение биосинтеза холестерина (при СР 
и  синдроме Смита–Лемли–Опитца). Считается 
причиной аутизма и пороков развития [41];

• нарушение нейрональных связей, которые участвуют 
в  развитии нервной системы и  работе синапсов. 
Считается причиной умственной отсталости [39];

• дисбаланс нейромедиаторов: гамма-аминомасляной 
кислоты, глутамина и дофамина. Считается причи-
ной аутистического поведения, эпилептических 
приступов, двигательных и дыхательных нарушений 
(при СР с аутизмом и болезни Паркинсона) [43].

Диагностические критерии,  
течение и классификация синдрома Ретта
Диагностические критерии клинической диагно-

стики СР были опубликованы в 2002 г. и пересмотрены 
в 2010 г. [27].

Необходимые критерии диагноза СР1:
• нормальный пре- и перинатальный анамнез;
• развитие в  норме до  6 мес (возможна задержка 

с рождения);
• окружность головы в норме при рождении;
• постнатальное замедление прироста головы;
• утрата мануального праксиса в промежутке от 6 мес 

до 2,5 года, по времени совпадающая с нарушени-
ем коммуникации и социального общения;

• развитие тяжелых нарушений моторики, речи 
и психомоторного развития;

1Диагноз ориентировочный до 2–5 лет.
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• стереотипии в руках (по типу мытья, потирания, 
хлопанья, потряхивания и пр.), возникающие по-
сле утраты мануального праксиса;

• атаксия при ходьбе и функциональная апраксия/
атаксия в возрасте 4 лет.
Поддерживающие критерии:

• нарушения дыхания: периодическое апноэ во вре-
мя бодрствования, периодическая гипервентиля-
ция, периоды задержки дыхания, принудительное 
изгнание воздуха или слюны;

• нарушения на электроэнцефалограмме: замедление 
основной активности и периодическое ритмическое 
замедление. Эпилептиформные разряды с клиниче-
скими эпилептическими приступами или без них;

• эпилептические приступы;
• спастичность, часто с сопутствующим развитием мы-

шечной атрофии и дистонии. Нарушение сна с ранне-
го детства. Периферические вазомоторные наруше-
ния. Прогрессирующий сколиоз или кифоз;

• задержка роста;
• маленькие и холодные стопы и кисти.

Диагностические критерии типичного (классическо-
го) СР (2010) [46]:

1. Период регресса с последующим восстановлением 
или стабилизацией1.

2. Все основные критерии и все критерии исключе-
ния.

3. Поддерживающие критерии не требуются, но они 
часто отмечаются при типичном СР.
Диагностические критерии атипичного (вариант-

ного) СР:
1. Период регресса с последующим восстановле-

нием или стабилизацией1.
2. Не менее 2 из 4 основных критериев или 5 из 11 

поддерживающих критериев.
Основные критерии:

1. Частичная или полная утрата приобретенных навы-
ков целенаправленной деятельности рук (здесь 
в качестве синонима употребляется термин «утра-
та мануального праксиса»).

2. Частичная или полная утрата приобретенной экс-
прессивной речи2.

Течение и классификация СР [46]:

Рождение Нормальное развитие

6 мес Стадия I – ранние проявления:
• замедление прироста головы;
• гипотония, задержка моторного развития;
• утрата мануального праксиса и речи;
• утрата глазного контакта, социальных взаимо-

действий, интереса к игрушкам. 

1 год

Стадия II – быстрый регресс:
• аутистическое поведение;
• интеллектуальные нарушения;
• приобретенная микроцефалия;
• дыхательные нарушения;
• стереотипии в руках, двигательные нарушения. 

2 года

Стадия III – плато:
• эпилептические приступы;
• вегетативные нарушения;
• улучшаются поведение, глазной контакт  

и мелкая моторика.
Большинство пациенток с СР остаются на этой 

стадии большую часть жизни.

3 года

4 года Стадия IV – поздние моторные нарушения:
• снижение/утрата самостоятельного передви-

жения;
• спастичность/дистония;
• навыки коммуникации, мелкой моторики оста-

ются стабильными;
• сколиоз.

5 лет
10 лет
Старше 20 лет

1Поскольку мутации MECP2 в некоторых случаях выявляются до развития явных признаков регресса, диагноз «вероятный СР» следует 
ставить детям в возрасте до 3 лет, которые не потеряли никаких навыков, но в остальном имеют клинические признаки, характерные для 
СР. Такие пациенты должны проходить повторную диагностику каждые 6–12 мес для выявления признаков регресса. В случае развития у 
них регресса диагноз следует изменить на «типичный СР». Однако если к 5 годам у ребенка не наблюдается никаких признаков регресса, 
диагноз СР следует поставить под сомнение.  
2Утрата приобретенной речи относится к способности вербальной коммуникации в целом, а не только к утрате употребления отдельных 
слов или более сложных речевых конструкций. Таким образом, считается, что ребенок, который научился лепетать, а затем «замолчал», – 
утратил приобретенную речь.
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3. Нарушения походки: расстройство (диспраксия) 
или отсутствие способности ходить.

4. Стереотипные движения рук, такие как скручива-
ние/сжимание рук, хлопанье/постукивание, авто-
матизмы рта и мытья/потирания.
Критерии исключения типичного СР:

1. Повреждение головного мозга в пери- или постна-
тальном периоде, нейрометаболические заболева-
ния, инфекции, травмы, которые вызывают невро-
логические симптомы1.

2. Нарушение психомоторного развития в первые 6 мес 
жизни2.
Критерии, подтверждающие атипичный СР3:

1. Нарушения дыхания в бодрствовании.
2. Бруксизм в бодрствовании.
3. Нарушение режима сна.
4. Аномальный мышечный тонус.
5. Периферические вазомоторные нарушения.
6. Сколиоз/кифоз.
7. Задержка роста.
8. Маленькие холодные кисти и стопы.
9. Неуместные приступы смеха/крика.
10. Снижение реакции на боль.
11. Интенсивное зрительное общение – «указание 

взглядом».

Нейрофизиологическая диагностика
Нейрофизиологические методики играют важную 

роль в диагностике СР.
Патологические изменения электроэнцефалограм-

мы (ЭЭГ), в том числе эпилептиформная активность, 
встречаются у большинства пациенток и отражают ста-
дийность течения заболевания в  разные возрастные 
периоды. Изменения ЭЭГ не зависят от типа мутации 
гена MECP2. Эпилептиформная активность на ЭЭГ ре-
гистрируется вне зависимости от наличия или отсутст-
вия эпилепсии и эпилептических приступов [49, 73].

Аналогично стадиям СР D. G. Glaze и соавт. созда-
ли классификацию электроэнцефалографических из-
менений при СР [21]:

• стадия I: раннее начало (6–18 мес). До 18 мес ЭЭГ 
обычно в норме, хотя в некоторых случаях может 
наблюдаться замедление основной активности;

• стадия II: быстрый регресс (18 мес – 4 года). По-
явление региональной эпилептиформной актив-

ности в центральных областях в виде комплексов 
острая–медленная волна, спайк–волна, нередко 
соответствующих по морфологии роландическим 
спайкам (доброкачественные эпилептиформные 
паттерны детства, доброкачественные эпилепти-
формные разряды детского возраста). Региональ-
ные разряды возникают во время фазы медленного 
сна, а  затем в  бодрствовании, нередко на  фоне 
нормальной корковой ритмики, при  этом ЭЭГ 
может напоминать фокальную возрастзависимую 
эпилепсию с центрально-темпоральными спайками 
[51]. Согласно E. A. Garofalo и соавт., такое раннее 
вовлечение моторной коры в патологический про-
цесс коррелирует с  регрессом моторных навыков 
и дебютом эпилептических приступов [19];

• cтадия III: плато. Отмечается постепенное замед-
ление и регресс физиологических ритмов бодрст-
вования и паттернов сна. В центральных областях 
регистрируется продолженная ритмическая тета-
активность. Представленность эпилептиформной 
активности нарастает. Мультирегиональные эпи-
лептиформные разряды и генерализованные мед-
ленные спайк-волновые разряды регистрируются 
как в бодрствовании, так и во сне. Сон нарушен. 
В  этот период наблюдается более выраженный  
во сне паттерн билатерально-синхронных вспышек 
псевдопериодической ритмичной дельта-активности, 
возможно, подкоркового происхождения [28];

• стадия IV: поздние двигательные нарушения (стар-
ше 10  лет). По  данным E.  Niedermeyer и  соавт., 
характерными признаками ЭЭГ являются отсутст-
вие основного ритма и  выраженное замедление 
фоновой активности [48, 49]. Также регистрируется 
ритмичное дельта-замедление, акцентуированное 
в лобно-центральных областях. Несмотря на регресс 
эпилептических приступов, на  ЭЭГ сохраняются 
мультирегиональная эпилептиформная активность 
в бодрствовании и почти непрерывная генерализо-
ванная медленная спайк-волновая активность 
во время сна.
В соответствии с определением A. T. Berg и соавт. (2001) 

[7] у большинства пациенток клиническая стадия совпа-
дает с электроэнцефалографической стадией [44].

Ритмичная тета-активность (4–6 Гц) в центральной 
или теменной области регистрируется на ЭЭГ по мере 

1Необходимы четкие доказательства (неврологическое или офтальмологическое обследование и магнитно-резонансная/компьютерная 
томография) того, что предполагаемое повреждение непосредственно привело к неврологическим нарушениям.   
2Психомоторное развитие грубо нарушено: не формируются такие навыки, как контроль головы, глотание, социальная улыбка. При СР 
часто встречаются легкая диффузная гипотония в течение первых 6 мес жизни, это не является исключающим критерием.  
3Если у пациента сформированы клинические проявления, это вспомогательные критерии. Большинство клинических проявлений имеют 
возрастную зависимость, давая о себе знать и становясь более явными в определенном возрасте. Таким образом, диагностика атипичного СР облегчается 
по мере взросления пациента. В раннем возрасте (до 5 лет), при наличии периода регресса и 2 основных критериев, но без 5 из 11 поддерживающих 
критериев, можно диагностировать «вероятно атипичный СР». Пациенты данной категории должны проходить повторное обследование 
по мере взросления с соответственным пересмотром диагноза. 
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прогрессирования заболевания [47]. E.  Niedermeyer 
и S. Naidu высказывают предположение о том, что этот 
ритм является свидетельством повышенной возбуди-
мости моторной или сенсомоторной области и наличия 
расторможенной, дисфункциональной моторной коры 
вследствие первичной дисфункции лобных долей [20, 
47]. Об этом также свидетельствуют гигантские кор-
тикальные пики соматосенсорных вызванных потен-
циалов у пациенток с эпилептиформной активностью 
в центральных областях [36, 78].

Эпилептиформная активность регистрируется 
у  большинства пациенток с  СР (до 97 %), при  этом 
эпилептические приступы наблюдаются у  меньшего 
числа девочек – около 29 % [23]. Также не отмечено 
четкой взаимосвязи между наличием эпилептиформ-
ной активности и тяжестью течения заболевания и его 
прогрессированием. Общее замедление фоновой рит-
мики с нарастанием амплитуды, а также преобладание 
медленных частот сенсомоторного ритма коррелируют 
с выраженностью нарушений когнитивных функций, 
целенаправленной мануальной активности и ходьбы, 
с тяжестью гипервентиляционных пароксизмов [56]. 
С большей тяжестью заболевания по мере взросления 
пациенток связано также снижение амплитуды кор-
тикальных пиков зрительных вызванных потенциалов, 
длиннолатентных акустических вызванных потенци-
алов при сохранных показателях амплитуд и латент-
ностей периферических и стволовых пиков, межпи-
ковых интервалов, что  также свидетельствует 
о кортикальной дисфункции в патогенезе заболевания 
[36]. Выявленные изменения могут использоваться 
как биомаркеры при объективной оценке тяжести за-
болевания и эффективности таргетной терапии [62].

Отдельные клинические проявления
Двигательные нарушения. Стереотипии. В литера-

туре встречаются различные определения стереотипий 
[31]. S. Barry и соавт. определили стереотипии как «по-
вторяющиеся, нефункциональные движения, вокали-
зации или поведенческие акты, которые присутствуют 
в течение более 4 нед, нарушают повседневную актив-
ность или наносят вред пациенту и не связаны с на-
вязчивостями и тиками» [5]. У большинства пациенток 
с СР (97,6 %) имеется >1 стереотипа, а у 32 % – 5 и бо-
лее различных стереотипов. T. Temudo и соавт. разде-
лили стереотипии в руках у пациенток с СР на 15 пат-
тернов (мытье, хлопанье в ладоши, соединенные руки 
в рот, рука в рот по отдельности, выдергивание волос, 
«счет монет», одна рука за шеей, щелканье пальцами, 
перекрещивание 2 или 3 пальцев, взмахи руками, по-
стукивание, вращение рук, взгляд сквозь руки, повто-
ряющиеся ритмичные сгибания рук); наиболее частые 
стереотипии – по типу мытья рук [71]. P. Carter и соавт. 
также описали 15 аналогичных категорий стереотипий 

рук, а  скручивание по  средней линии наблюдалось 
у 59,0 % всех пациенток. В 87,6 % (170 из 194) случаев 
выявлялись факторы, уменьшающие выраженность 
стереотипий. Стереотипии в основном усиливались 
при недовольстве (63,8 %, 104 из 163 случаев) или удо-
вольствии (48,5 %, 79 из 163 случаев) и уменьшались 
при засыпании (43,5 %, 74 из 170 случаев), успокоении 
(30,0 %, 51 из 170 случаев), концентрации на чем-ли-
бо (29,4 %, 50 из  170 случаев) или  во  время приема 
пищи (24,1 %, 41 из 170 случаев) [10]. Другие авторы 
упоминают стереотипии пальцев рук, туловища, ног 
и полости рта [13, 17, 68–71, 75]. Стереотипные вока-
лизации (повторяющиеся звуки, cлова или  фразы) 
описаны у 5 из 83 пациенток [68, 70]. Бруксизм отмечен 
у 128 из 155 пациенток [70, 71, 75]. Стереотипии эво-
люционируют с возрастом. T. Temudo и соавт. отмети-
ли, что количество стереотипий значительно снизилось 
через 5  лет после старта заболевания [71], особенно 
после 10  лет [70]; они объяснили этот факт тем, 
что «пациенты становятся гипокинетическими и ри-
гидными» [70]. «Более простые и медленные с возра-
стом» стереотипии они объясняют повышением ри-
гидности пациенток. S.  Naidu и  соавт. обнаружили, 
что у 9 пациенток моющие движения рук, гипервен-
тиляция и бруксизм сохранялись, хотя и менее интен-
сивно, в возрасте от 15 до 34 лет [45]. Y. Nomura и соавт. 
описали изменение скорости и сложности стереотип-
ных движений с возрастом: они быстрые и сложные 
в раннем детстве и постепенно становятся медленнее 
и однообразнее [52]. Наконец, A. M. Kerr и соавт. ука-
зали на  эволюцию стереотипий: от  рук, сведенных 
вместе, в младшем возрасте – к раздельным движени-
ям у подростков и взрослых [38]. Также были описаны 
интересные закономерности у пациенток со стерео-
типными движениями рук и с роландическими спай-
ками в центральных областях: блокирование спайков 
при ритмичных хлопках в ладоши, а также их прово-
кация ритмичными постукиваниями пальцев друг 
о  друга. Вероятно, в  основе этих феноменов лежат 
функциональные механизмы, сходные с подавлением 
сенсомоторного ритма при активных движениях, с воз-
никновением высокоамплитудных экзальтированных 
соматосенсорных вызванных потенциалов в гипервоз-
будимой сенсомоторной коре [26, 42, 48]. Клиническое 
значение этих феноменов окончательно не выяснено, 
хотя M.  Roche и  соавт. указывают на рефлекторные 
эпилептические приступы, вызванные похлопывани-
ем рук [61].

Нарушения дыхания. Аритмичное нерегулярное 
дыхание относится к частым проявлениям СР. Как пра-
вило, нарушения дыхания появляются на II и III ста-
диях заболевания, в бодрствовании протекают по типу 
апноэ, гипервентиляции, задержки дыхания, дыхания 
Вальсальвы и вздутия живота. Во время сна отмечают-
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ся храп и обструктивные апноэ [38]. Нарушения ды-
хания провоцируют прерывистую гипоксию и окисли-
тельный стресс, могут быть настолько выраженными, 
что влияют на качество жизни ребенка, а также могут 
выступать основным фактором внезапной смерти [63]. 
Нарушения дыхания при СР имеют свои особенности 
и являются, вероятно, следствием центральной вегета-
тивной дизрегуляции. Так, после апноэ или задержки 
дыхания отмечается продолжающееся раздувание лег-
ких, при этом частота сердечных сокращений сначала 
снижается, а затем нарастает, и тахикардия сохраня-
ется после восстановления дыхания. Гипервентиляция, 
по-видимому, генерируется по центральному механиз-
му, поскольку она не вызвана косвенно гиперкапнией 
или гипоксией, предшествующим апноэ и нерегуляр-
ным дыханием [51]. Реакции на гиперкапнию, веро-
ятно, зависят от мутаций MЕCP2 [79]. Нечувствитель-
ность к  легкой гиперкапнии может привести 
к периодическому чередованию гипо- и гипервенти-
ляции, что является отличительной чертой нарушений 
дыхания при СР [53]. Провоцирующими факторами 
для нарушения дыхания являются пробуждение и сме-
на позы. В этот период активизируются двигательные 
стереотипии, апноэ могут сопровождаться дрожью, 
позой опистотонуса, поэтому общая картина напоми-
нает фокальный моторный приступ. Крайне важно 
дифференцировать такое поведение от эпилептических 
приступов с помощью видеоэлектроэнцефалографи-
ческого мониторинга (ВЭМ), чтобы избежать ненуж-
ного назначения противосудорожных препаратов [59]. 
Во  время эпизодов апноэ или  гипервентиляции 
на ЭЭГ, как правило, регистрируется диффузное дель-
та-замедление без иктальных паттернов [17, 64].

Спастичность. Согласно описанию А. Ретта, спас-
тичность нижних конечностей у пациенток отмечалась 
в 100 % случаев. В дальнейшем разные авторы по-раз-
ному описывали двигательные нарушения: «признаки 
дисфункции кортикоспинального тракта», «ригид-
ность», «гипертоническая ригидность», «спастичность» 
[38, 45, 52, 67]. D. Hirano и соавт. описали спастичность 
у 52 % пациенток с СР в возрасте от 16 до 30 лет и стар-
ше, несколько чаще – в  группе пациенток старше 
30 лет (61 %) [31]. Наличие неуточненных «пирамид-
ных симптомов» было обнаружено T. Temudo и соавт. 
у 28,3 % пациенток в возрасте от 4 до 14 лет [71], опи-
сана гиперрефлексия у 49-летней женщины с СР [61]. 
Неуточненный «гипертонус» также описан у 22 % па-
циенток с СР [76]. Было обнаружено, что классический 
СР с мутациями в гене MECP2 характеризуется боль-
шей степенью спастичности и  дистонии (45,8  %) 
по сравнению с атипичным СР (40,5 %). Также при ти-
пичном СР преобладает атаксия (35,6 %) [72].

Дистония. При СР также отмечается дистония [18, 
30, 38]. A. M. Kerr и соавт. описали «выкручивающие 

движения», или дистонию, у 63,1 % пациенток в возра-
сте от 4 до 13 лет [38]. Постуральная ригидность наблю-
далась на первом году жизни у 11 из 22 пациенток с СР 
в возрасте до 6 мес жизни [17], а также у 6 из 10 паци-
енток в возрасте от 13 до 55 лет [64]. Фокальная и сег-
ментарная дистония, по-видимому, чаще встречалась 
при миссенс-мутациях (41,7 %, 25 из 60 случаев). Опи-
саны дистонические позы дистальных отделов конеч-
ностей: у взрослой пациентки 49 лет [61] и у пациентки 
19 мес до периода регресса [69]. У 3 из 4 пациенток 
с мутацией R294X на ранних стадиях заболевания на-
блюдалась фокальная или  сегментарная дистония, 
а  также ригидная походка с  широкой опорой [74]. 
S. S. Abraham и соавт. описывают оральную апраксию, 
связанную с повторяющимися дистоническими дви-
жениями языка, которые возникали одновременно 
с приемом пищи у 18 (78 %) из 23 пациенток в возрасте 
1–5 лет [1]. Видеофлюороскопия глотания у этих па-
циенток выявила гиперкинезы по типу перекатывании 
языка, как при болезни Паркинсона. Y. Nomura и соавт. 
отметили неестественную, дистоническую, позу рук 
и пальцев (нет данных о распространенности), связан-
ную с выраженными стереотипиями рук, появляющи-
мися в возрасте от 8 мес до 3 лет [52]. P. M. Fitzgerald 
и соавт. специально исследовали экстрапирамидные 
синдромы в группе из 32 пациенток в возрасте от 30 мес 
до 28 лет, обратившихся в специализированную кли-
нику по расстройствам движений. Дистония наблю-
далась у 19 из 32 пациенток, причем эта доля увеличи-
валась с  возрастом. Наиболее часто поражались 
дистальные отделы нижних конечностей, несколько 
реже следовала генерализованная дистония, еще реже 
встречалась фокальная дистония обеих стоп [18].

Тремор. У пациенток с СР описано дрожание го-
ловы в положении лежа на животе в течение первого 
месяца жизни [17, 64, 68, 71, 75]. Мелкоамплитудный 
тремор при стереотипиях рук или тремор всего тела 
с гипервентиляцией или без нее также был зарегистри-
рован в 3 других наблюдениях СР без конкретных под-
робностей о распространенности [45, 52, 53]. Тремор 
не был выявлен у пациенток P. M. Fitzgerald и соавт. [18]. 
C. Einspieler и соавт. сообщили о высокой частоте тре-
мора в выборке из 22 пациенток в возрасте до 6 мес, 
которым позднее был установлен диагноз СР; описан 
низкоамплитудный и высокочастотный тремор в одной 
или обеих руках, независимый от плача или волнения, 
или медленный тремор обеих рук в позе с поднятыми 
вверх руками [17]. T. Temudo и соавт. описали не толь-
ко кинетический, но и постуральный тремор в 48,3 % 
(29 из 60) случаев. Постуральный тремор преимуще-
ственно отмечался у ригидных и акинетичных девочек 
с СР, особенно у пациенток с укороченными мутаци-
ями, через 5 лет после дебюта заболевания [71]. Тремор 
покоя и  постуральный тремор верхних конечностей 
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описаны у  девочки 8  лет с  миссенс-мутацией гена 
MECP2 (R133C) [68]. «Неуточненный тремор» диагно-
стирован у  33  % (4 из  12) пациенток (подростков 
и взрослых, в возрасте 14–31 год) с различными мута-
циями MECP2 (R306C, R133C, R106W) [8].

Миоклонус описан в 2 статьях у 21 из 42 пациенток 
с СР [18, 24], у 5 из 72 пациенток [70, 75]. P. M. Fitzgerald 
и соавт. описали миоклонус головы и туловища у 11 (34 %) 
из 32 пациенток [18]. R. Guerrini и соавт. отметили муль-
тифокальный миоклонус в дистальных отделах конечно-
стей у 9 (90 %) из 10 пациенток в возрасте от 3 до 20 лет 
[24]. Нейрофизиологические исследования показали, 
что у этих пациенток наблюдался характерный паттерн 
кортикального рефлекторного миоклонуса [24]. Кроме 
того, в 1 случае была описана миоклоническая атаксия 
конечностей (миоклонус-атаксия). B. Hagberg и соавт. 
описали миоклонус в сочетании с тремором у 4 из 12 па-
циенток старше 14 лет [27]. Миоклонус верхних и нижних 
конечностей, преимущественно дистальных отделов, 
описан у  5 из  8 пациенток с  классическим СР [15]. 
На электромиограмме у всех наблюдался кортикальный, 
мультифокальный и аритмичный миоклонус, возника-
ющий как во время бодрствования, так и во сне.

Хореоатетоз был описан у 18 из 51 пациентки с СР 
в 2 работах [18, 38]. Преимущественно дистальный хо-
реоатетоз наблюдался у 4 из 32 пациенток в возрасте 
до 4 лет [18], с «толчковыми или хореиформными дви-
жениями» туловища и конечностей – у 14 из 19 паци-
енток в возрасте от 3 до 13 лет [38].

Гипокинетические двигательные расстройства, вклю-
чая гипомимию, ригидность и брадикинезию, были 
описаны только в  1 исследовании [18]. Гипомимия 
наблюдалась у 20 из 32 пациенток. Ригидность разной 
степени и брадикинезия отмечены у 14 и 13 из 32 па-
циенток соответственно. Ригидность встречалась в лю-
бом возрасте, но  чаще у  девочек старше 4  лет. 
P.  Humphreys и  соавт. сообщают о  частоте, течении 
и локализации поражения при прогрессирующей пар-
кинсонической ригидности у детей, подростков и взро-
слых с типичным СР (в анализе участвовала 51 паци-
ентка в возрасте от 2 до 20 лет) [32].

Эпилепсия при СР, по данным U. Steffenburg и со-
авт. [66], P. Huppke и соавт. [33], встречается c частотой 
от 50 до 90 %. Эпилептические приступы наблюдают-
ся у 90 % девочек с СР, в подростковом возрасте эпи-
лепсия встречается реже – в  20–30 % случаев [12]. 
Эпилептические приступы чаще возникают в III кли-
нической стадии заболевания [50]. При СР могут при-
сутствовать все типы приступов без характерной семио
логии «первого приступа» [6]. Основная сложность 
состоит в диагностике эпилептических приступов, по-
скольку трудно различить эпилептические приступы, 
гиперкинезы и стереотипии. Согласно Австралийской 
базе данных, по С. Р. Jian и соавт. [35], предполагается, 

что возможными прогностическими факторами разви-
тия эпилепсии могут быть нарушения развития в пер-
вые 10 мес жизни и несформированность самостоя-
тельной ходьбы. Определенные типы мутаций MECP2 
обусловливают различную предрасположенность 
к  эпилепсии [22]. Приступы дебютируют в  возрасте 
от  2 до  4  лет [4]. Наиболее распространенные типы 
приступов включают фокальные моторные и немотор-
ные, билатеральные тонико-клонические приступы, 
тонические и  миоклонические, при  этом абсансы 
и клонические приступы встречаются реже [6, 50, 66]. 
B. Cardoza и соавт. описали наличие как фокальных 
приступов (58 %), так и  генерализованных (38 %); 
при этом фокальные приступы встречаются чаще [9]. 
Приступы могут провоцироваться лихорадкой, груп-
пироваться в серии, становиться реже в подростковом 
возрасте. По данным А. Nissenkorn и Е. Gak, по срав-
нению с общей популяцией ранние фебрильные судо-
роги могут встречаться чаще при  СР (12 % против 
2–5 % в целом) [51]. В большинстве случаев приступы 
хорошо купируются противосудорожными препара-
тами. А. Dolce и соавт., а также Р. Huppke и соавт. ре-
комендуют избегать назначения барбитуратов и бен-
зодиазепинов, которые снижают уровень психической 
активности и реакцию, создавая «псевдоухудшение» 
[14, 33]. Течение и тяжесть эпилепсии при СР различ-
ны, но, по данным литературы, можно сделать вывод 
о существовании некоторых закономерностей в воз-
растном спектре. Большинство приступов возникают 
в возрасте 2–5 лет (медиана начала – 4 года), при этом 
очень небольшая доля случаев отмечается в возрасте 
после 10  лет [40, 51, 55]. Начало эпилепсии обычно 
коррелирует с II–III клиническими стадиями, т. е. ста-
дией быстрого регресса и плато [21]. Тяжесть эпилепсии 
часто имеет тенденцию к снижению после подростко-
вого возраста, с  уменьшением частоты приступов 
и в целом меньшим количеством билатеральных тони-
ко-клонических приступов, даже у пациенток с  ре-
фрактерными приступами [40, 66].

Раннее начало приступов при СР требует тщатель-
ной генетической диагностики, поскольку более ха-
рактерно для случаев атипичного СР (CDKL-5 и FOXG), 
при которых отмечаются инфантильные эпилептиче-
ские спазмы, а также случаев рефрактерной миоклони-
ческой эпилепсии [4, 29, 51]. Редкость мутаций MECP2 
у девочек с приступами на первом году жизни была под-
тверждена L.  Jian и  соавт. [35]. Более раннее начало 
эпилепсии не влияет на отдаленное течение самого СР 
[50]. Не выявлена корреляция между микроцефалией 
и тяжестью эпилепсии [22, 55, 66]. Тяжесть эпилепсии 
существенно не коррелирует с каким-либо конкретным 
типом приступов [66]. Эпилепсия чаще встречается 
у пациенток с миссенс-мутациями: p.T158M (74 % слу-
чаев) и p.R106W (78 % случаев), тогда как у пациенток 
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с мутациями p.R255X или p.R306C эпилепсия наблю-
далась реже [22, 54]. В исследовании международной 
когорты С. Р. Dolce и соавт. выявили, что пациентки 
с крупными делециями в целом имеют более тяжелый 
фенотип – более выраженные двигательные нарушения, 
мануальные стереотипии и нарушение общения [14, 22]. 
А. Nissenkorn и соавт. [51] сообщили, что начало присту-
пов после 5 лет является хорошим прогностическим фак-
тором для достижения контроля над ними.

Несмотря на  частую встречаемость эпилепсии 
при СР, ее диагностика бывает затруднена, поскольку 
многие другие клинические проявления СР ошибочно 
принимают за  эпилептические приступы, равно 
как  и  эпилептические приступы, подтвержденные 
электрографически, часто не распознаются родителя-
ми пациенток должным образом. Общая частота воз-
никновения эпилепсии при СР, вероятно, переоценена. 
ВЭМ играет решающую роль в  дифференциальной 
диагностике эпилептических и неэпилептических па-
роксизмальных состояний. В исследовании R. Guerrini 
и соавт. при ВЭМ у 389 пациенток было установлено, 
что только 48 % из них имели эпилептические присту-
пы, в отличие от первоначально заявленных родителя-
ми 60 % [25]. Среди поведенческих пароксизмов, о ко-
торых сообщали родители пациенток, только треть 
могут быть связаны с возникновением иктальных пат-
тернов на ЭЭГ [22].

В исследование D. G. Glaze и соавт. было включено 
82 пациентки с СР в возрасте от 2 до 30 лет. По результатам 
исследования оказалось, что клинические события, ко-
торые родители считали приступами, в  42 % случаев 
не сопровождались эпилептиформной активностью в хо-
де ВЭМ. В то же время у 15 % пациенток с приступами 
в анамнезе имелись клинические проявления, коррели-
рующие с иктальными изменениями на ЭЭГ, но родите-
ли не считали их приступами. Кроме этого, у многих 
пациенток регистрировалась только эпилептиформная 
активность на ЭЭГ без иктальных событий [21].

P. S.  Sousa и  соавт. [65] описали бессудорожный 
эпилептический статус у 4 девочек с СР. Отмечались 
эпизоды замирания, цианоза, мануальных стереотипий 
и гипервентиляции. При синхронной записи ЭЭГ ре-
гистрировались непрерывная эпилептиформная актив-
ность в центро-теменной и височной областях (2 паци-
ентки), генерализованная иктальная тета-активность 
(1 пациентка) и иктальный паттерн в виде генерализо-
ванной дельта-активности (1 пациентка). Бессудорож-
ный эпилептический статус трудно диагностировать 
в целом, но при СР он, как правило, пропускается, по-
скольку его оценивают по клиническим проявлениям 
в виде усиления нарушений поведения.

Важным инструментом в дифференциальной ди-
агностике эпилептических и неэпилептических парок-

сизмальных событий, верификации нарушений  
дыхания и сердечной деятельности, а также оценке эф-
фективности терапии эпилепсии является полиграфи-
ческий ВЭМ. В исследовании G. D’Orsi и соавт. выяв-
ленные миоклонические эпилептические приступы 
ошибочно диагностировались как двигательные рас-
стройства и стереотипии. События, идентифицирован-
ные родителями как генерализованные тонико-клони-
ческие приступы, оказывались эпизодами двигательной 
активности с нарушением дыхания. У 4 из 8 пациенток 
была выявлена аггравация миоклонических приступов 
на фоне некорректной терапии. Гипервентиляция и ап-
ноэ во время бодрствования присутствовали у всех па-
циенток, в то время как центральное апноэ во сне было 
выявлено у 1 пациентки. Синусовая тахикардия и арит-
мии были зарегистрированы у 6 пациенток [15].

Заключение
Синдром Ретта сопровождается большим количе-

ством стереотипных движений, которые часто оши-
бочно принимаются за приступы. В результате отме-
чается ложная фармакорезистентность – состояние, 
когда противосудорожные лекарства якобы неэффек-
тивны. Врач проводит их замену, пациентка с СР при-
нимает во  многих случаях несколько препаратов. 
А в ходе ВЭМ оказывается, что движения, которые ее 
родители считают приступами, таковыми не являются. 
Врач должен знать о  существовании разнообразных 
стереотипий и разъяснять родителям разницу между 
эпилептическими приступами и неэпилептическими 
пароксизмами. Следует заметить, что на практике ро-
дители настолько фиксированы на стереотипиях детей, 
что  не  верят, что  это не  приступы. В  таких случаях 
на  помощь должен приходить семейный психолог. 
В связи со сложностью диагностики эпилепсии при СР 
мы рекомендуем проведение продолженного ВЭМ 
с фиксацией событий на видео. В то же время свое
временно выявленные эпилептические приступы 
на ВЭМ, которые ранее считались неэпилептически-
ми, могут изменить подход к  проводимой терапии, 
течение заболевания и улучшить его прогноз. Грамот-
ная диагностика предотвращает полипрагмазию 
и улучшает качество жизни пациентки и ее семьи.

В России существует объединение пациентов 
«Синдром Ретта» – организация, которая включает не-
сколько тысяч русскоязычных членов не только из Рос-
сии, но и из других стран. Данная организация инфор-
мационно поддерживает семьи пациентов с СР. 

Ссылка на телеграм-канал  
для пациентов: 
https://t.me/+n5qdMerNNr5mMTMy
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Редкие формы оптического неврита  
Клиническая лекция
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К о н т а к т ы :	 Алексей Сергеевич Котов alexeykotov1980@gmail.com

Оптический неврит (ОН) – острое воспалительное заболевание зрительного нерва, наиболее часто ассоциированное 
с рассеянным склерозом. Однако существует широкий спектр редких форм ОН, которые представляют значительные 
диагностические и терапевтические трудности. В лекции рассматриваются клинические особенности, диагностика 
и лечение таких редких форм, как хронический рецидивирующий воспалительный ОН, ОН, ассоциированный с ан-
тителами к GFAP и CRMP5, а также ОН при системных заболеваниях, инфекциях и индуцированный лекарственными 
средствами. На клинических моделях продемонстрированы ключевые диагностические критерии, важность расши-
ренного иммунологического и визуализационного обследования (анализ ликвора, магнитно-резонансная и оптиче-
ская когерентная томография). Подчеркивается необходимость междисциплинарного подхода и этиотропной тера-
пии для сохранения зрения и предотвращения инвалидизации. Своевременная дифференциальная диагностика 
редких форм ОН является залогом успешного лечения.

Ключевые слова: оптический неврит, редкое заболевание, дифференциальная диагностика, хронический рециди-
вирующий воспалительный оптический неврит, аутоиммунные антитела, зрительный нерв, магнитно-резонансная 
томография, терапия
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Optic neuritis (ON) is an acute inflammatory disorder of the optic nerve, most associated with multiple sclerosis. However, 
there is a wide spectrum of  rare ON forms that pose significant diagnostic and therapeutic challenges. This lecture 
addresses the clinical features, diagnosis, and treatment of such rare forms, including chronic relapsing inflammatory 
optic neuropathy, ON associated with GFAP and CRMP5 antibodies, as well as ON in  systemic diseases, infections,  
and drug-induced ON. Clinical models illustrate key diagnostic criteria and the  importance of  comprehensive 
immunological and imaging work-up (cerebrospinal fluid analysis, magnetic resonance imaging and optical coherence 
tomography). The  necessity of  a  multidisciplinary approach and etiological therapy to  preserve vision and prevent 
disability is emphasized. Timely differential diagnosis of rare ON forms is crucial for successful management.

Keywords: optic neuritis, rare disease, differential diagnosis, chronic relapsing inflammatory optic neuropathy, 
autoantibodies, optic nerve, magnetic resonance imaging, therapy
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Введение
Оптический неврит (ОН) – острое воспалительное 

заболевание зрительного нерва, проявляющееся болью 
при движениях глазных яблок и потерей зрения. Хотя 
наиболее частой и хорошо изученной причиной ОН 
является рассеянный склероз (РС), существует широ-
кий спектр редких форм, которые могут быть как изо-
лированными, так и проявлением системных аутоим-
мунных, инфекционных или  идиопатических 
процессов. Правильная и своевременная диагностика 
именно редких форм ОН критически важна, так 
как ошибка может привести к неэффективному лече-
нию, быстрой инвалидизации и необратимой потере 
зрения.

Современная классификация  
оптического неврита
Уровень 1. Общий подход:

• аутоиммунный ОН (обычно рецидивирующий, 
требует долгосрочной иммуносупрессии);

• инфекционный/системный ОН (обычно монофаз-
ный, этиотропное лечение).
Уровень 2. Основные нозологии и хорошо изучен-

ные синдромы. Эта категория включает как распро-
страненные, так и редкие формы, определяемые ана-
томией, биомаркерами и течением:

• ОН, ассоциированный с  РС (Multiple Sclerosis-
Associated Optic Neuritis, MS-ON);

• ОН, ассоциированный с  заболеваниями спектра 
оптиконевромиелита/антителами к аквапорину 4 
(Neuromyelitis Optica Spectrum Disorder-Associated 
Optic Neuritis, NMOSD-ON);

• ОН, ассоциированный с антителами к миелино-
вому олигодендроцитарному гликопротеину 
(Myelin Oligodendrocyte Glycoprotein-Associated 
Optic Neuritis, MOG-ON);

• ОН в структуре острого рассеянного энцефаломие
лита, чаще у  детей (Acute Disseminated 
Encephalomyelitis-Associated Optic Neuritis, 
ADEM-ON);

• рецидивирующий изолированный ОН (Recurrent 
Isolated Optic Neuritis, RION);

• хронический рецидивирующий воспалительный 
ОН (Chronic Relapsing Inflammatory Optic 
Neuropathy, CRION);

• однократный (монофазный) изолированный ОН 
(Single Isolated Optic Neuritis, SION);

• первично-прогрессирующий ОН (Primary 
Progressive Optic Neuritis, PPON);

• преламинарный ОН (Prelaminar Optic Neuritis).

Уровень 3. Вторичные причины, малоизученные 
синдромы и казуистические случаи:

• ОН, ассоциированный с другими аутоантителами 
(GFAP-ON, CRMP5-ON, GQ1b-ON);

• ОН в контексте системных заболеваний (васкули-
ты, саркоидоз);

• постинфекционный и инфекционный ОН;
• ОН как побочный эффект терапии (ингибиторы 

иммунных контрольных точек; препараты, блоки-
рующие фактор некроза опухоли альфа) [6].
В рамках данной клинической лекции рассматри-

ваются формы уровня 2 (RION, CRION, PPON) 
и уровня 3, которые представляют наибольшую кли-
ническую сложность в силу своей относительно мень-
шей изученности.

Рецидивирующий изолированный 
оптический неврит и хронический 
рецидивирующий воспалительный 
оптический неврит
Рецидивирующий изолированный оптический не-

врит (RION) – это спонтанные рецидивы воспаления 
зрительного нерва, не связанные с известными сис-
темными аутоиммунными заболеваниями (РС, рас-
стройство спектра оптического нейромиелита) 
и при отрицательных тестах на стандартные аутоанти-
тела (AQP4-IgG, MOG-IgG).

Хронический рецидивирующий воспалительный 
оптический неврит (CRION) – это особая, более тя-
желая форма RION, ключевой особенностью которой 
является стероид-зависимость. Симптомы быстро ре-
цидивируют при попытке снижения дозы глюкокор-
тикостероидов, что требует длительной иммуносупрес-
сивной терапии [1, 5].

Модель пациента с CRION  
(импровизированный клинический случай1)
Пациентка в возрасте 42 лет. Анамнез: острое начало 

с боли в правом глазу и снижения зрения на 70 % за 2 дня. 
Магнитно-резонансная томография (МРТ) головного мозга 
и орбит: без патологии, характерной для РС. Анализ на ан-
титела AQP4-IgG и MOG-IgG отрицательный. В ликворе 
плеоцитоз, олигоклональные полосы отсутствуют.

Течение заболевания: назначена пульс-терапия ме-
тилпреднизолоном с хорошим эффектом – зрение вос-
становилось почти полностью. Однако при уменьшении 
дозы метилпреднизолона ниже 15 мг/сут отмечались 
повторные эпизоды снижения зрения на тот  же глаз. 
Диагноз CRION был подтвержден. В качестве стероид-
сберегающей терапии назначен азатиоприн, что позво-

1Собирательный образ на основе нескольких случаев из практики. 
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лило медленно снизить дозу метилпреднизолона без ре-
цидивов заболевания.

Этот случай демонстрирует главный диагностиче-
ский критерий CRION – зависимость от  стероидов. 
Отсутствие антител и типичных очагов по данным МРТ 
позволяет исключить РС и расстройство спектра оп-
тического нейромиелита и направляет диагностический 
поиск в сторону идиопатического воспалительного про-
цесса.

Отличия RION/CRION от  других заболеваний 
приведены в табл. 1.

Первично-прогрессирующий  
оптический неврит
Первично-прогрессирующий оптический неврит 

(PPON) – крайне редкая форма, описанная лишь 
в единичных наблюдениях. Характеризуется медлен-
ным, неуклонным прогрессированием атрофии зри-

тельного нерва и  потерей зрения в  течение >12 мес 
без явных эпизодов обострений и ремиссий. Соответ-
ствует первично-прогрессирующему течению РС, 
но изолированно в зрительном нерве.

Модель пациента с PPON  
(импровизированный случай)
Пациент 55 лет. Анамнез: в течение 18 мес отмеча-

ет безболезненное постепенное ухудшение зрения на левый 
глаз. При обследовании выявлена выраженная атрофия 
диска зрительного нерва. Периметрия показала прогрес-
сирующее сужение полей зрения. МРТ головного мозга 
и орбит: неспецифические признаки атрофии зритель-
ного нерва; очагов в белом веществе, характерных для РС, 
нет. Стандартный анализ крови и ликвора на антите-
ла – без патологии.

Течение заболевания: проведены курсы пульс-терапии 
стероидами и введения внутривенного иммуноглобулина 

Таблица 1. Отличия RION/CRION от других заболеваний

Table 1. Differences between RION/CRION and other diseases

Признак 
Parameter

RION/CRION MS-ON NMOSD-ON 
(AQP4+) MOG-ON

Течение 
Course

Монофазное/реци-
дивирующее 

Monophasic/recurrent

Часто первый симптом 
рассеянного склероза 

Often the first symptom 
of multiple sclerosis

Высокий риск реци-
дивов, тяжелые атаки 

High risk of relapses, severe 
attacks

Монофазное 
или рецидивирующее 
Monophasic or recurrent

Стероид-зависи-
мость 
Steroid dependence

Да (CRION) 
Yes (CRION)

Нет 
No

Нет (но требуют аг-
рессивной терапии) 

No (but require aggressive 
therapy)

Часто да, при рецидиви-
рующем течении 

Often yes, with a recurrent 
course

Биомаркеры 
Biomarkers

Отрицательные 
(AQP4/MOG) 

Negative (AQP4/MOG)

Олигоклональные по-
лосы в ликворе, очаги 

на томограмме 
Oligoclonal bands 

in cerebrospinal fluid, foci on 
tomogram

AQP4-IgG+ MOG-IgG+

Магнитно-резо-
нансная томогра-
фия зрительного 
нерва 
Magnetic resonance 
imaging of the optic 
nerve

Неспецифическое 
воспаление 
Non-specific 
inflammation

Короткие очаги 
Short foci

Длинные очаги, чаще 
задние отделы
(хиазма/тракт) 

Long foci, more often 
posterior segments 

(chiasm/tract)

Передние отделы, 
периневральное усиле-

ние, часто двустороннее 
поражение 

Anterior segments, perineural 
enhancement, often bilateral 

involvement

Прогноз восстанов-
ления зрения 
Vision restoration 
prognosis

Вариабельный, 
без лечения плохой 
Variable, poor without 

treatment

Удовлетворительное вос-
становление 

Satisfactory recovery

Плохой, накопление 
дефектов 

Poor, accumulation 
of defects

Часто хороший, 
но возможны рецидивы 

Often good, but relapses  
are possible

Примечание. RION – рецидивирующий изолированный оптический неврит; CRION – хронический рецидивирующий воспали-
тельный оптический неврит; MS-ON – оптический неврит, ассоциированный с рассеянным склерозом; NMOSD-ON 
(AQP4+) – оптический неврит, ассоциированный с заболеваниями спектра оптиконевромиелита/антителами к аквапорину 4; 
MOG-ON – оптический неврит, ассоциированный с антителами к миелиновому олигодендроцитарному гликопротеину. 
Note. RION – recurrent isolated optic neuritis; CRION – chronic relapsing inflammatory optic neuropathy; MS-ON – multiple sclerosis-associated optic 
neuritis; NMOSD-ON (AQP4+) – neuromyelitis optica spectrum disorder-associated optic neuritis (associated with aquaporin 4 antibodies); MOG-ON – 
myelin oligodendrocyte glycoprotein-associated optic neuritis.
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без значимого эффекта. Диагностирован PPON. Терапия 
была направлена на нейропротекцию и адаптацию к име-
ющемуся дефекту.

Этот случай подчеркивает, что не все поражения 
зрительного нерва носят острый воспалительный харак-
тер. PPON представляет собой диагностическую и те-
рапевтическую проблему, так как  плохо отвечает 
на стандартную противовоспалительную терапию.

Оптический неврит, ассоциированный 
с редкими аутоантителами  
(уровень 3 по классификации  
оптического неврита)
Помимо относительно хорошо известных AQP4 

и  MOG, зрительный нерв может быть мишенью 
для других аутоантител. Известны 2 такие формы ОН:

• GFAP-ON (ассоциированный с антителами к гли-
альному фибриллярному кислому белку). Часто 
протекает в виде менингоэнцефаломиелита с го-
ловной болью, лихорадкой, судорогами. ОН может 
быть одним из компонентов. Диагноз подтвержда-
ется обнаружением анти-GFAP-антител в ликворе 
(более информативно, чем в сыворотке). Важная 
особенность – высокая чувствительность к стеро-
идам [4];

• CRMP5-ON (ассоциированный с  антителами 
к  CRMP5). Часто является симптомом паранео-
пластического синдрома (мелкоклеточный рак 
легкого, тимома). Может проявляться как прела-
минарный ОН. Требует активного поиска онколо-
гического заболевания [10].

Модель пациента с аутоиммунной-GFAP- 
астроцитопатией с ОН  
(импровизированный клинический случай)
Пациентка в возрасте 23 лет. Анамнез: поступила 

с жалобами на сильную головную боль, тошноту, нечет-
кость зрения на  оба глаза и  шаткость походки. МРТ 
головного мозга: линейное перивентрикулярное усиление. 
Офтальмологический осмотр: двусторонний папиллит. 
Диагностика: в ликворе – лимфоцитарный плеоцитоз. 
Серологическое исследование на  AQP4 и  MOG отрица-
тельно. Анализ на анти-GFAP-антитела в ликворе по-
ложительный.

Течение заболевания: назначена пульс-терапия метил-
преднизолоном с последующим переходом на пероральный 
прием. Отмечена быстрая положительная динамика в от-
ношении неврологической и зрительной симптоматики.

Данный случай иллюстрирует важность включения 
GFAP-астроцитопатии в  дифференциальный диагноз 
при сочетании ОН с менингеальными и общемозговыми 
симптомами.

Оптический неврит при системных 
заболеваниях
Саркоидоз. Нейросаркоидоз может проявляться 

изолированным ОН. Характерны безболезненное про-
грессирующее снижение зрения, признаки инфильтра-
ции по данным МРТ (утолщение и усиление оболочек 
зрительного нерва). Диагноз подтверждается данными 
биопсии, повышением уровня ангиотензинпревраща-
ющего фермента, изменениями в легких [8].

Системная красная волчанка и васкулиты. ОН может 
быть одним из первых проявлений системной красной 
волчанки или, например, гранулематоза с полиангии
том. Характерно двустороннее поражение, часто рези-
стентное к монотерапии стероидами, требующее на-
значения цитостатиков (например, циклофосфамида 
или микрофенолата мофетила).

Инфекционный и постинфекционный 
оптический неврит
Этиология: сифилис, болезнь Лайма, бартонеллез (бо-

лезнь кошачьих царапин), туберкулез, герпесвирусы.
Особенности: часто сопровождается нейрорети-

нитом (отек диска зрительного нерва с образованием 
«макулярной звезды»). Лечение направлено на устра-
нение возбудителя.

Оптический неврит, индуцированный 
лекарственными средствами и токсинами
Ингибиторы иммунных контрольных точек (пем-

бролизумаб, ниволумаб), используемые в онкологии, 
могут индуцировать тяжелые аутоиммунные осложне-
ния, включая ОН [7]. Другим примером могут служить 
ингибиторы TNF-α (инфликсимаб, адалимумаб) 
при ревматоидном артрите [2]. Лечение требует отмены 
препарата и назначения высоких доз стероидов. Опи-
саны случаи оптической нейропатии (не истинного 
неврита) при интоксикациях свинцом, этамбутолом, 
метанолом (особенно типично при алкоголизме).

Генетические причины оптического неврита
Наследственная оптическая нейропатия Лебера – 

митохондриальное заболевание, вызывающее быструю 
потерю зрения. Обычно манифестирует у подростков 
или  молодых взрослых, чаще у  лиц мужского пола, 
с мутациями в генах MT-ND1, MT-ND4, MT-ND6. Это 
не истинный неврит, а нейропатия, но требует диффе-
ренциальной диагностики с ОН из-за стремительного 
прогрессирования. Может отмечаться незначительное 
улучшение (от терапии стероидами или само по себе) 
в начале болезни, затем обычно потеря зрения про-
грессирует до полной или, чаще, почти полной слепо-
ты (свет, тени, счет пальцев перед глазами) [3].
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Заключение
«Редкий» не значит «несуществующий». Врач дол-

жен помнить о широком спектре редких форм ОН, осо-
бенно при атипичном течении (быстрое прогрессиро-
вание, отсутствие ответа на терапию, рецидивирование 
при отмене стероидов, двустороннее поражение).

Диагностический алгоритм – залог успеха. Обсле-
дование пациента с ОН должно включать:

• МРТ головного мозга и орбит с контрастировани-
ем (для поиска очагов демиелинизации, определе-
ния протяженности поражения зрительного нерва, 
признаков саркоидоза);

• cерологическое исследование на  AQP4-IgG 
и MOG-IgG;

• анализ ликвора (цитоз, белок, олигоклональные 
полосы, антитела к GFAP) [9];

• оптическую когерентную томографию для объектив-
ной оценки повреждения слоя нервных волокон;

• расширенный поиск при подозрении на синдро-
мальные формы: анти-CRMP5, онкопоиск, 
исключение инфекций, системных и генетических 
заболеваний.
Терапия должна быть этиотропной. Лечение 

RION/CRION требует длительной иммуносупрес-
сии (ритуксимаб, азатиоприн, микофенолата мо-
фетил). При инфекциях назначаются антибиотики 
(с учетом чувствительности возбудителя). При па-
ранеоплазии проводится лечение основного забо-
левания.

Междисциплинарный подход с привлечением не-
врологов, офтальмологов, при необходимости – рев-
матологов, онкологов, генетиков является обязатель-
ным для ведения сложных пациентов.

Своевременная диагностика и адекватная терапия 
редких форм ОН позволяют сохранить зрение и пре-
дотвратить инвалидизацию пациентов.
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В основу этого обзора был положен консенсус педиатрической комиссии Международной противоэпилептической 
лиги по диагностике и ведению пациентов с эпилепсией и синдромом дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ). 
Документ был расширен и дополнен более поздними публикациями. 
Основные положения:
1.	 У детей с эпилепсией СДВГ встречается в 3–5 раз чаще, чем в общей популяции; риск развития эпилепсии у лиц  

с СДВГ также повышен. Не выявлено половых различий в проявлениях СДВГ у мальчиков и девочек с эпилепси-
ей. Прием вальпроата во время беременности повышает риск развития СДВГ у ребенка. 

2.	 Наличие нарушений интеллекта и развития, а также плохой контроль над эпилептическими приступами повы-
шают риск наличия СДВГ. 

3.	 Скрининг на СДВГ следует проводить всем детям с эпилепсией, начиная с 6-летнего возраста, при установлении 
диагноза эпилепсии. Повторное тестирование детей на предмет оценки симптомов СДВГ необходимо повторять 
ежегодно и после смены противоэпилептического препарата. 

4.	 Международная противоэпилептическая лига рекомендует применение опросника «Сильные стороны и трудно-
сти» для скрининга СДВГ. 

5.	 При политерапии поведенческие проблемы возникают чаще, чем при монотерапии. Ряд противоэпилептических 
препаратов способны ухудшать когнитивные и поведенческие проблемы у пациентов с эпилепсией и СДВГ (на-
пример, вальпроат, бензодиазепины и др.). Сультиам имеет хорошую когнитивную переносимость и зарегистри-
рованные показания «коррекция гиперкинетического поведения и коррекция поведенческих расстройств при 
эпилепсии», что делает его препаратом выбора для терапии пациентов с эпилепсией и поведенческими наруше-
ниями, такими как СДВГ. 
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This review is based on the consensus statement of the International League Against Epilepsy’s pediatric panel  
on the diagnosis and management of patients with epilepsy and attention-deficit/hyperactivity disorder (ADHD).  
The document has been expanded and supplemented by later publications.
Its main provisions:
1.	 ADHD is 3–5 times more common in children with epilepsy than in the general population; the risk of developing 

epilepsy in people with ADHD is also increased. No gender differences were found in the manifestations of ADHD  
in boys and girls with epilepsy. Taking valproate during pregnancy increases the risk of developing ADHD in the child.

2.	 The presence of intellectual and developmental disabilities, as well as poor seizure control, increase the risk  
of developing ADHD.

3.	 Screening for ADHD should be performed in all children with epilepsy, beginning at age 6, when the diagnosis  
of epilepsy is established. Children should be retested annually for ADHD symptoms, including after a change  
in antiepileptic medication.

4.	 The International League Against Epilepsy recommends the Strengths and Difficulties Questionnaire for ADHD 
screening.

5.	 Behavioral problems occur more frequently with polytherapy than with monotherapy. A number of antiepileptic drugs 
(for example, valproate, benzodiazepines, etc.) can worsen cognitive and behavioral problems in patients with epilepsy 
and ADHD. Sulthiame has good cognitive tolerability and is approved for the treatment of hyperkinetic behavior  
and behavioral disorders in epilepsy, making it the drug of choice for patients with epilepsy and behavioral disorders, 
such as ADHD.

Keywords: attention-deficit/hyperactivity disorder, epilepsy, diagnosis, therapy, sulthiame

For citation: Tomenko T.R., Belousova E.D., Ermolenko N.A. et al. Epilepsy and attention-deficit/hyperactivity disorder. Problems 
of antiepileptic therapy. Russkiy zhurnal detskoy nevrologii = Russian Journal of Child Neurology 2025;20(3):41–54. (In Russ.). 

DOI: https://doi.org/10.17650/2073-8803-2025-20-3-41-54

Введение
Эпилепсия и синдром дефицита внимания и гипер

активности (СДВГ) часто сочетаются, особенно у де-
тей. Оба состояния имеют пересекающиеся симптомы, 
оказывая однонаправленное негативное воздействие 
на  когнитивное и  социальное функционирование, 
при  этом препараты для  лечения одного состояния 
могут ухудшать течение другого.

Один из недавних метаанализов (63 исследования; 
1 073 188 пациентов, из  них 172 206 – с  эпилепсией 
и 900 982 – с СДВГ, из 17 стран) показал высокую рас-
пространенность СДВГ при эпилепсии в мировой по-
пуляции – 22,3  % (95  % доверительный интервал 
20,3–24,4 %), а  также высокую распространенность 
эпилепсии при  СДВГ – 3,4 % (95 % доверительный 
интервал 2,53–4,21 %) [42]. Для  сравнения: средние 

общепопуляционные показатели распространенности 
СДВГ и эпилепсии в мире значительно меньше. Так, 
эпилепсией страдают около 0,7  % популяции (на 
2021  г.), а  СДВГ – 2,2 % (от 0,1 % в  Ираке до  8,1 % 
в США, по данным Всемирной организации здраво-
охранения на 2017 г.) [1, 4, 15, 18].

Из крупных популяционных исследований отдель-
ного упоминания заслуживает общенациональное ко-
гортное исследование среди 1,9 млн шведов (родив-
шихся с  1987 по  2006  г.), которое, помимо 
повышенного (в 3,5 раза) риска развития СДВГ 
при эпилепсии, показало роль наследственного фак-
тора. Так, риск развития СДВГ был на 85 % выше, если 
у матери пациента имелась эпилепсия, на 64 % выше – 
если эпилепсией страдал отец и на 56 % выше – если 
эпилепсией болели родные братья или сестры. Таким 
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образом, генетика может объяснить до 40 % вариатив-
ности фенотипической корреляции между эпилепси-
ей и СДВГ [11].

Поиск пересекающихся геномных локусов риска 
(распространенных однонуклеотидных полиморфиз-
мов), которые достоверно (p <0,05) чаще встречаются 
при  обоих заболеваниях, выявил несколько общих 
локусов (rs13290882, rs6448744). Но это не позволяет 
объяснить большинство случаев одновременного со-
существования СДВГ и эпилепсии [13, 21].

Представляет интерес сообщение о выявленной 
мутации в  генах синаптической сборки и  SLCO5A1, 
которая может лежать в основе как симптомов импуль-
сивности (симптом, характерный для СДВГ и бипо-
лярного аффективного расстройства), так и приступов 
при юношеской миоклонической эпилепсии [34].

Бремя двух заболеваний оказывает значительное 
влияние на показатели школьной успеваемости. Так, 
в общенациональном Датском когортном исследовании 
у  детей, родившихся в  1997–2009  гг. (582 840 детей, 
из которых 4659 (0,8 %) – дети с эпилепсией), програм-
ма школьного тестирования (2010–2019  гг.) показала 
существенное отличие в успеваемости. Если средняя 
успеваемость у детей была 56,7 балла, у детей с эпилеп-
сией – 48,2 балла, а сочетание эпилепсии и СДВГ сни-
жало школьную успеваемость до 40,93 балла [15].

В связи с высокой частотой и значимостью соче-
тания СДВГ и эпилепсии педиатрическая комиссия 
Международной противоэпилептической лиги 
(International League Against Epilepsy, ILAE) разработа-
ла научно обоснованные рекомендации по скринингу, 
диагностике и лечению детей с коморбидной эпилеп-
сией и СДВГ. Консенсусный документ ILAE [9] отме-
чает, что частота СДВГ при эпилепсии в 2,5–5,5 раза 
выше, чем  у  здоровых детей. Сочетание эпилепсии 
с СДВГ имеет отличия от монодиагноза. При СДВГ 
с  эпилепсией преобладают нарушения внимания, 
а симптомы СДВГ часто предшествуют началу присту-
пов. Документ ILAE отмечает значительное негативное 
влияние СДВГ на  пациентов с  эпилепсией, которое 
проявляется неуспеваемостью в  учебе и  профессио-
нальной деятельности, депрессией и тревогой.

Консенсусный документ выделил некоторые уста-
новленные факты у детей с эпилепсией и СДВГ:

1. При эпилепсии отсутствуют различия по частоте 
СДВГ между мальчиками и девочками (при отсут-
ствии эпилепсии СДВГ встречается у мальчиков 
в 3–7 раз чаще). Уровень доказательности – А.

2. Применение вальпроата во время беременности свя-
зано с развитием невнимательности и гиперактив-

ности у детей старше 3 лет (1 исследование I класса, 
уровень доказательности – А, в сравнении с карба-
мазепином, ламотриджином и фенитоином).

3. Дети с эпилепсией и сопутствующими нарушениями 
интеллекта и развития имеют повышенный риск 
развития СДВГ (уровень доказательности – А).

4. Высокая частота эпилептических приступов и пло-
хой контроль над ними повышают риск развития 
СДВГ (уровень доказательности – В).
Исследования I и II класса последовательно отмеча-

ют высокую распространенность СДВГ у детей с интел-
лектуальными нарушениями. Например, в исследовании 
85 детей с эпилепсией было показано, что у детей с нор-
мальным когнитивным развитием СДВГ встречался 
только в 20 % случаев, в то время как у детей с задер-
жкой когнитивного развития – в 59 % случаев.

Документ отметил противоречивые данные в от-
ношении связи СДВГ с возрастом начала приступов 
и типом эпилептических приступов. Уровень рекомен-
дации – мнение экспертов.

Диагностика синдрома дефицита внимания 
и гиперактивности
В отношении диагностики педиатрический консен-

сус ILAE выносит следующие положения с уровнем ре-
комендации «мнение экспертов», исключая опросник 
«Сильные стороны и трудности» (Strengths and Difficulties 
Questionnaire, SDQ) (с уровнем рекомендации B) [9]:

1. Полученные данные подтверждают способность 
опросника SDQ (см. приложение 1) прогнозиро-
вать диагноз СДВГ у детей с эпилепсией (рекомен-
дация уровня B).

2. Проводить скрининг на СДВГ всех детей с эпилеп-
сией с 6 лет или сразу после установления диагно-
за эпилепсии и повторять его ежегодно.

3. Проводить переоценку функции внимания после 
любого изменения противоэпилептической терапии.

4. Скрининг/оценку не следует проводить в течение 
48 ч после приступа.

5. Лучше иметь ложноположительный диагноз 
(СДВГ), чем ложноотрицательный.

6. В  диагностике должны участвовать врачи, про-
шедшие обучение по СДВГ.

7. Дифференциальный диагноз между СДВГ и  аб-
сансной эпилепсией должен основываться 
на  анамнезе и  данных электроэнцефалографии 
(ЭЭГ) с гипервентиляцией1.
Детям с  эпилепсией, испытывающим трудности 

в школе, настоятельно рекомендуется проводить ког-
нитивное тестирование.

1Гипервентиляция вызывает абсансные приступы у большинства нелеченых детей с детской абсансной эпилепсией. Ребенку предлагают глубоко 
и часто дышать через рот в течение 3 мин. Процедура проводится под контролем электроэнцефалографии, чтобы зафиксировать генерализованные 
пик-волновые разряды или клинические абсансы. В большинстве случаев достаточно проведения пробы в течение 90 с [32]. 
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Детям с эпилепсией следует регулярно выполнять 
тщательный скрининг на тревожность и депрессию, а так-
же задавать вопросы о качестве сна, особенно если они 
невнимательны и испытывают трудности с учебой.

Опросник SDQ предназначен для  первичного 
скрининга, оценки общего психического состояния 
и выявления широкого спектра психопатологий (в том 
числе СДВГ, тревожных и депрессивных расстройств). 
Для подростков (10–17 лет) разработана адаптирован-
ная и валидированная в Российской Федерации вер-
сия, в которой вопросы подстроены под самостоятель-
ное заполнение опросника ребенком и  исключены 
вопросы 7 и 10 как недостоверные при самостоятель-
ном заполнении подростками [2].

Существуют и более специфичные шкалы для ди-
агностики СДВГ, например детский опросник ADHD 
Rating Scale (опросник, ориентированный на амери-
канскую классификацию DSM IV или V) для заполне-
ния родителями и рекомендованный Всемирной ор-
ганизацией здравоохранения опросник для взрослых 
ASRS (The Adult ADHD Self-Report Scale). Опросы 
можно пройти онлайн на различных сайтах (см. при-
ложение 2).

Клинические признаки и симптомы синдрома 
дефицита внимания и гиперактивности
Документ ILAE опирается на  критерии DSM-5 

(Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, 
5th edition – Диагностическое и статистическое руко-
водство по психическим расстройствам, 5-е издание). 
Согласно критериям DSM-5, СДВГ классифицирует-
ся как расстройство развития нервной системы, кото-
рое должно приводить к  нарушениям как  минимум  
в 2 различных сферах, влиять на личную, социальную, 
академическую и/или профессиональную деятельность 
и не быть связано с другими расстройствами. Выделя-
ют смешанную форму, а также формы с преобладани-
ем дефицита внимания или преобладанием гиперак-
тивности.

Чтобы пациент соответствовал критериям СДВГ, 
необходимо, чтобы как минимум 6 симптомов сохра-
нялись у него в течение как минимум 6 мес (у взрослых 
достаточно 5 симптомов).

К симптомам дефицита внимания относят невни-
мательность к  деталям, трудности с  концентрацией 
внимания, отстраненность в разговоре, неспособность 
доводить дело до конца, трудности с организацией/не-
организованность, потерю предметов и забывчивость 
в повседневной жизни, избегание занятий, требующих 
концентрации внимания.

К  симптомам гиперактивности относят суетли-
вость, частое неподходящее покидание своего места, 
чрезмерную активность, неспособность заниматься 
спокойными видами досуга, дискомфорт при сидении 

на  месте, чрезмерную разговорчивость, поспешные 
ответы, трудности с ожиданием своей очереди или на-
вязчивость [19].

Электроэнцефалография в диагностике СДВГ. ЭЭГ 
в настоящее время не является отдельным диагности-
ческим инструментом для выявления СДВГ, но актив-
но исследуется с целью выявления объективных био-
маркеров и  понимания нейрофизиологической 
гетерогенности при СДВГ. Клинический диагноз СДВГ 
по-прежнему устанавливается на основании структу-
рированных интервью и  поведенческих оценок, по-
скольку результаты ЭЭГ недостаточно специфичны 
или чувствительны для рутинного использования в ди-
агностике [14, 23, 36].

Исследования результатов ЭЭГ показывают нали-
чие при  СДВГ нетипичных паттернов в  состоянии 
покоя, таких как повышенная мощность тета-ритма, 
повышенное соотношение тета- и бета-ритмов, а так-
же измененная альфа- и  бета-активность; при  этом 
наблюдаются некоторые возрастные изменения данных 
показателей. Дифференциация подтипов и выявление 
новых подгрупп на основе результатов ЭЭГ (например, 
с высокой мощностью альфа-ритма) еще больше под-
черкивают нейрофизиологическую гетерогенность 
СДВГ и риск ошибочного диагноза, особенно в слу-
чаях с пересекающимися симптомами, такими как де-
прессия [2, 13, 29, 31].

В настоящее время активно развивается примене-
ние искусственного интеллекта в диагностике СДВГ 
по данным ЭЭГ. Пилотные исследования показывают 
диагностическую точность >80–90 % по таким машин-
ным моделям, как AM-FDCNN, CatBoost, SVM и Deep 
CNN [6].

Программа «Случайный лес» (Random Forest) пока-
зала 88,6 % точность при участии 856 пациентов [30].

Программа ADHD/CD-NET предлагается для диф-
ференциальной диагностики пациентов с  СДВГ 
и их отличения от пациентов с расстройствами пове-
дения (проявления в  виде агрессии по  отношению 
к людям и животным, воровство, нарушение правил 
и порча имущества), а также для выявления пациентов 
с сочетанием расстройств поведения и СДВГ (до 30 % 
пациентов с СДВГ) [24].

Подходы к  машинному обучению, включающие 
комбинации спектральных, связных и сложных при-
знаков, показали многообещающую точность класси-
фикации, но этим моделям не хватает надежной внеш-
ней проверки и  стандартизации для  клинического 
применения.

Эпилептические синдромы с повышенной частотой 
развития СДВГ. При ряде эпилептических синдромов, 
по данным некоторых исследований, распространен-
ность СДВГ может быть выше 50 %. К таким формам 
эпилепсии относятся эпилепсия с  миоклонией век, 
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эпилептическая энцефалопатия и энцефалопатия раз-
вития со спайк-волновой активацией во сне, возраст-
зависимая эпилепсия с центрально-темпоральными 
спайками (роландическая) и некоторые другие формы 
эпилепсии [8, 10, 29].

Таким образом, высокий риск СДВГ отмечается 
у детей с эпилептическими синдромами, сопровожда-
ющимися спайк-волновой активностью, по морфоло-
гии соответствующей роландическим спайкам, или до-
брокачественным эпилептиформным разрядам детства 
с активацией во сне, которая может приводить к выра-
женным когнитивным нарушениям (включая регресс 
речи), снижению интеллекта и  поведенческим рас-
стройствам. Лежащий в основе механизм связан с на-
рушением синаптической пластичности и ремоделиро-
ванием нейронных сетей в период развития [35].

У детей без эпилепсии, но с роландическими спай-
ками по данным ЭЭГ нередко отмечаются когнитив-
ные нарушения по  типу дефицита внимания. Так,  
у 26 детей (4–10 лет) без эпилепсии, но с субклиниче-
ской эпилептиформной активностью по типу ролан-
дических спайков (без медикаментозного лечения, 
сразу после установления диагноза) были выявлены 
статистически значимо (р <0,002) более низкие пока-
затели коэффициента интеллекта и других когнитив-
ных функций (коэффициент производительности, 
скорость обработки данных, скорость зрительного 
восприятия, общее зрительное восприятие, зрительно-
моторная интеграция, рабочая память и др.) по срав-
нению с 31 здоровым ребенком [28].

Терапия синдрома дефицита внимания 
и гиперактивности
После исключения данных по запрещенным в Рос-

сии препаратам (метилфенидат и амфетамины) адап-
тированную позицию консенсусного документа ILAE 
в отношении терапии СДВГ можно сокращенно изло-
жить следующим образом [9]:

1. Вальпроат может усиливать дефицит внимания 
при детской абсансной эпилепсии (уровень дока-
зательности – А). В 2 сравнительных исследованиях 
I класса получены убедительные доказательства 
того, что вальпроаты в сравнении с ламотриджином 
и этосуксимидом ухудшают внимание в этой попу-
ляции.

2. Политерапия эпилепсии чаще, чем монотерапия, 
связана с нарушениями поведения (уровень дока-
зательности – С). Ряд исследований сообщают 
о том, что у пациентов с центрально-темпоральны-
ми спайками при СДВГ существует большая вероят-
ность социальных проблем, агрессивного поведения, 
нарушения внимания, тревожных и  депрессивных 
расстройств. Есть данные низкого уровня доказа-
тельности, что эпилептические приступы имеют 

большее значение, чем выбор препарата, и, с другой 
стороны, данные о том, что ряд препаратов (напри-
мер, фенобарбитал и топирамат) могут быть свя-
заны с ухудшением поведения.

3. Ограниченные данные свидетельствуют, что ато-
моксетин хорошо переносится детьми с эпилепси-
ей (уровень доказательности – С). Частота обостре-
ния эпилептических приступов у детей с эпилепсией 
на фоне приема атомоксетина составляет 7–9 %, 
однако данные не настолько велики, чтобы сделать 
окончательные выводы. Опубликовано только 1 иссле-
дование, которое задокументировало переносимость 
атомоксетина в популяции пациентов с эпилепсией 
и СДВГ, и  оно продемонстрировало частоту обо-
стрений на уровне 7 %. Данные производителя по-
казывают, что частота эпилептических приступов 
у  пациентов с  СДВГ, получавших атомоксетин, 
не  превышает таковую у  пациентов с  СДВГ 
без  атомоксетина. Однако данные не  выделяют  
пациентов с эпилепсией и СДВГ. В отношении эф-
фективности атомоксетина у детей с эпилепсией 
и  СДВГ опубликовано 2 исследования III класса  
и 1 исследование IV класса, в которых у 59 и 82 % 
пациентов сообщалось о полученной пользе от ато-
моксетина, а в оставшемся исследовании 37 % па-
циентов продолжили терапию, однако эффектив-
ность в  нем не  оценивалась. Таким образом, 
атомоксетин имеет уровень рекомендации С для те-
рапии пациентов с эпилепсией и СДВГ. Необходимы 
исследования I класса [9].
Несмотря на то что атомоксетин получил от ILAE 
уровень C за ограниченные доказательства его пе-
реносимости при эпилепсии, американское руко-
водство по  ведению пациентов с  эпилепсией 
и СДВГ рекомендует перед началом приема ато-
моксетина убедиться, что приступы хорошо конт
ролируются, и проводить тщательное наблюдение 
за пациентом с регулярным контролем для выяв-
ления любых побочных эффектов [18].

4. Необходим мультидисциплинарный подход для ве-
дения подростков и  взрослых с  СДВГ (уровень 
рекомендации – мнение экспертов).
Известно, что примерно 2/3 симптомов СДВГ у де-
тей сохраняются во взрослом состоянии. СДВГ часто 
ассоциируется с развитием зависимостей, аффек-
тивных расстройств. Особенно критичным являет-
ся подростковый период, во  время которого могут 
усугубиться проблемы социальных взаимоотношений, 
ухудшиться академическая успеваемость и  возни-
кать поведение, связанное с риском. В этот период 
пациенты склонны прекращать прием препаратов 
для лечения СДВГ (атомоксетин) и не обращаться 
за  медицинской помощью при  симптомах данного 
расстройства [12].
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Поведенческая терапия. Рекомендации Американ-
ской педиатрической академии по ведению пациентов 
с СДВГ включают комбинации поведенческой терапии 
и медикаментозного лечения. Для детей дошкольного 
возраста (4–5 лет) с СДВГ используется только пове-
денческая терапия, поскольку ни один препарат не до-
казал свою эффективность в  снижении симптомов 
СДВГ у детей дошкольного возраста. Для детей с СДВГ 
рекомендована терапия, направленная на  обучение 
родителей. Существуют методики игровой и разговор-
ной терапии для детей с СДВГ [5].

Советы для  родителей по  управлению поведением 
детей:

1. Создавайте рутину (повседневные привычки). Для ре-
ализации задач, которые нужно выполнять каждый 
день, старайтесь придерживаться одного и того же 
распорядка изо дня в день, от пробуждения до от-
хода ко сну.

2. Наводите порядок. Поощряйте ребенка за то, что он 
каждый день кладет школьные принадлежности, 
одежду и игрушки в одно и то же место, чтобы он 
с меньшей вероятностью их терял.

3. Управляйте отвлекающими факторами. Выключай-
те телевизор и социальные сети, ограничьте шум 
и обеспечьте ребенку чистое рабочее место, когда 
он делает домашнее задание. Некоторые дети 
с СДВГ хорошо усваивают материал, если двига-
ются или слушают фоновую музыку. Наблюдайте 
за ребенком и смотрите, что ему подходит.

4. Ограничивайте выбор. Чтобы помочь ребенку 
не чувствовать себя подавленным или перевозбу-
жденным, предлагайте ему на выбор всего несколь-
ко вариантов. Например, предложите ребенку 
сделать выбор между 2 видами одежды, 2 блюдами, 
2 игрушками.

5. Говорите с  ребенком четко и  ясно. Дайте ребенку 
понять, что  вы его слушаете, описав то, что  вы 
услышали. Используйте четкие, краткие инструк-
ции, когда ребенку нужно что-то сделать.

6. Помогите своему ребенку планировать. Разбивайте 
сложные задачи на более простые и короткие эта-
пы. При  выполнении длительных задач раннее 
начало и перерывы могут помочь снизить уровень 
стресса.

7. Ставьте цели и поощряйте их достижение похвалой 
или  наградами. Используйте таблицу для  записи 
целей и отслеживания положительного поведения, 
а затем дайте ребенку понять, что он хорошо спра-
вился, похвалив его или поощрив другими спосо-
бами. Убедитесь, что цели реалистичны – важны 
даже небольшие шаги.

8. Дисциплинируйте эффективно. Вместо ругани, 
криков или  шлепков используйте эффективные 

указания, тайм-ауты или  лишение привилегий 
в качестве последствий неподобающего поведения.

9. Создавайте позитивные возможности. Дети с СДВГ 
могут испытывать стресс в определенных ситуаци-
ях. Выявление и поощрение того, что хорошо по-
лучается у  вашего ребенка, будь то  учеба, спорт, 
искусство, музыка или игры, может помочь создать 
положительный опыт.

10. Ведите здоровый образ жизни. Полноценное пи-
тание, высокая физическая активность и достаточ-
ное количество сна важны – они могут помочь 
предотвратить ухудшение симптомов СДВГ.
Взрослым пациентам американское руководство 

также рекомендует применение психотерапии и, 
в частности, когнитивно-поведенческой терапии, не-
смотря на то что медикаментозное лечение СДВГ бо-
лее эффективно. Психотерапия может применяться 
в сочетании с медикаментозным лечением или вместо 
него [18].

Побочные эффекты и негативное влияние антиэпи-
лептических препаратов (АЭП) на СДВГ. Опубликова-
но несколько систематических обзоров, посвященных 
выбору АЭП у пациентов с эпилепсией и СДВГ. Ита-
льянский обзор [41] однозначно выделяет 3 препарата, 
назначения которых следует избегать при СДВГ: фе-
нобарбитал, вальпроевая кислота и топирамат. Фени-
тоин, перампанел, этосуксимид и зонисамид также 
попали в список препаратов с доказанным негативным 
влиянием на поведение, применение которых при эпи-
лепсии в сочетании с СДВГ должно быть ограничено. 
Возможен дозозависимый риск повышения агрессии 
при приеме перампанела [41]. Израильский обзор [40] 
добавляет в эту линейку леветирацетам: имеющиеся 
данные противоречивы, хотя и  указывают на  то, 
что следует соблюдать осторожность из-за возможной 
связи препарата с  возникновением агрессии. Обзор 
напоминает, что следует учитывать контекст исследо-
ваний, например интерпретация поведенческих дан-
ных по вигабатрину искажена, поскольку первичная 
этиология у большинства детей в исследованиях свя-
зана с поведенческими нарушениями.

В американском руководстве для неврологов по ве-
дению пациентов с СДВГ и эпилепсией [18] этот спи-
сок широк и однозначен: «По возможности старайтесь 
избегать приема леветирацетама, перампанела, фено-
барбитала, фенитоина, топирамата, вальпроевой кис-
лоты и  зонисамида». В  исследовании C.  Meschede 
и соавт. (2020) [26] применение топирамата и зониса-
мида у пациентов с эпилепсией вызывало ухудшение 
когнитивных функций (у 47 и 32 % соответственно), 
а отмена – улучшение (у 39 и 38 %). Разница между 
препаратами статистически незначима. Исполнитель-
ные когнитивные функции (связанные с рабочей па-
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мятью) оценивались по тестам Epitrack. Прием зони-
самида или  топирамата в  900 раз достоверней, 
чем нулевая гипотеза, ухудшал исполнительные функ-
ции, а эффект отмены в 400 раз достоверней, чем ну-
левая гипотеза, улучшал данные параметры (n = 73).

Согласно 2 другим новым обзорам [16, 38], 
при приеме АЭП необходима настороженность в от-
ношении следующих побочных эффектов:

• леветирацетам, перампанел, бриварацетам, топи-
рамат, зонисамид – психоповеденческие побоч-
ные эффекты (агрессия, враждебность, раздражи-
тельность);

• топирамат, зонисамид, карбамазепин – речевые 
и когнитивные нарушения;

• окскарбазепин, лакосамид – изменения визуаль-
ного восприятия.
Таким образом, существуют сложности в выборе 

АЭП у пациентов с СДВГ, и рекомендация ILAE про-
водить повторную оценку когнитивных функций и по-
ведения при смене противоэпилептической терапии 
представляется обоснованной. При лечении возраст-
зависимых форм эпилепсии у  детей с  СДВГ следует 
избегать политерапии и применения препаратов с вы-
раженным негативным влиянием на  когнитивные 
функции и поведение.

Возможности сультиама у пациентов с эпилепсией 
и СДВГ. Препарат сультиам в России имеет уникаль-
ные для АЭП зарегистрированные показания «коррек-
ция гиперкинетического поведения и коррекция по-
веденческих расстройств при  эпилепсии», 
что позволяет врачам легально применять его в этой 
группе пациентов. Далее представлен обзор ряда ис-
следований и клинических случаев.

В английском исследовании [19] у 37 детей, стра-
дающих эпилепсией, с непрогрессирующим пораже-
нием головного мозга продемонстрировано заметное 
улучшение гиперкинетического поведения в 89 % слу-
чаев при применении сультиама в моно- или комби-
нированной терапии.

В  австралийском наблюдательном исследовании 
[22] из  18 детей с  эпилепсией и  гиперкинетическим 
синдромом у 14 было отмечено уменьшение числа и тя-
жести приступов, а  у  12 – значительное улучшение 
поведения при  добавлении сультиама в  дозе 10–
15 мг/кг/сут к текущей терапии. В исследовании уча-
ствовали дети в возрасте 5–10 лет, длительность тече-
ния заболевания – от 4 лет. Только у 3 детей развился 
побочный эффект в виде гиперпноэ, который не по-
требовал отмены препарата и не повлиял на обычную 
активность.

В перекрестном рандомизированном плацебоконт-
ролируемом сравнительном исследовании [27] у паци-
ентов с когнитивными нарушениями, гиперактивно-
стью, агрессией и не страдающих эпилепсией назначение 

сультиама было статистически значимо (p = 0,003) эф-
фективней, чем плацебо, в отношении улучшения по-
ведения. Критерии включения в исследование: наибо-
лее беспокойные пациенты клиники по  данным 
опроса медицинского персонала, из них наиболее труд-
нокурабельными были 45 пациентов: 25 – с эпилепси-
ей в анамнезе, 20 – без эпилепсии. Возраст пациентов – 
6,8–37,8 года. Любая психотропная терапия, исключая 
АЭП, была отменена. Через 4 нед (отмывочный период) 
назначали плацебо, оставляли пациентов без терапии 
или добавляли сультиам (300 мг при массе тела <40 кг 
или 600 мг при массе тела >40 кг). Через 6 нед терапии 
проводилось обратное переключение на каждый вид 
терапии. Оценку выполняли по шкале девиантного по-
ведения Хантера и Стивенсона из 48 пунктов (включа-
ет, например, кусание или царапанье). Действие суль-
тиама на  поведение не  было связано со  снижением 
частоты приступов (снижение приступов было отмече-
но только у 1 из 25 пациентов с эпилепсией). Большин-
ство пациентов принимали участие в  более раннем 
исследовании перициазина и хлорпромазина и не по-
казали улучшения (в отношении поведения); это гово-
рит о том, что сультиам может быть эффективен в тех 
случаях, когда другие методы лечения не помогли.

В  другом рандомизированном плацебоконтроли-
руемом исследовании [7] терапия сультиамом у 34 паци-
ентов с когнитивными нарушениями, гиперактивностью 
и агрессией (возраст 6–24 года, доза до 15 мг/кг/сут) 
через 14 нед имела статистически значимое преимуще-
ство перед плацебо по уменьшению агрессии и гипер
активного поведения.

Отдельного упоминания заслуживают формы эпи-
лепсии с роландическими спайками на электроэнце-
фалограмме со  спайк-волновой активацией во  сне 
(эпилептическая энцефалопатия и  энцефалопатия 
развития со спайк-волновой активацией во сне, воз-
растзависимая эпилепсия с центрально-темпоральны-
ми спайками). С  одной стороны, у  этих пациентов 
частота СДВГ и  когнитивных нарушений выше, 
чем в среднем при эпилепсии, и достигает 50–60 %, 
а  с  другой – сультиам хорошо зарекомендовал себя 
именно при  формах эпилепсии с  роландическими 
спайками на  электроэнцефалограмме и  состояниях 
со спайк-волновой активацией во сне.

Так, в исследовании Y. Topçu и соавт. (2021) [39] 
у  пациентов со  спайк-волновой активацией во  сне  
(n = 39) в возрасте от 1,5 до 16 лет и нарушениями по-
ведения (гиперактивность, тревожность, драчливость, 
онихофагия, трихотилломания, воровство, ложь, со-
циофобия, энкопрез) переключение с  других АЭП 
на сультиам приводило к значительному восстановле-
нию нейрокогнитивных и  поведенческих функций, 
а также к улучшению успеваемости в школе (p <0,001). 
Сультиам добавлялся в дозе 5–30 мг/кг/сут, средний 
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курс составлял 32,5 ± 13,7 мес. После добавления суль-
тиама препараты отменяли через 3,6 ± 2,6 мес. Только 
у 2 пациентов возникли побочные эффекты в виде сни-
жения массы тела, аппетита и усиления агрессии.

В  исследовании S.  Kanmaz и  соавт. (2021) [20]  
у 29 детей со спайк-волновой активацией во сне (в том 
числе с синдромом Ландау–Клеффнера, со структур-
ной и инфекционной этологией заболевания) добав-
ление сультиама приводило к улучшению когнитивных 
и  поведенческих функций независимо от  ответа 
по данным ЭЭГ.

В двойном слепом многоцентровом рандомизиро-
ванном сравнительном исследовании HEAD [25]  
у 120 пациентов с возрастзависимой эпилепсией с цен-
трально-темпоральными спайками леветирацетам 
не отличался по эффективности от сультиама, но не-
обходимость в отмене леветирацетама возникала ста-
тистически значимо чаще, чем  отмена сультиама 
(42,9 % против 13,6 %; р = 0,030; 95 % доверительный 
интервал 0,041–0,049). Основной причиной отмены 
леветирацетама было появление поведенческих нару-
шений, а у сультиама таких побочных эффектов не бы-
ло зафиксировано. Терапевтическая доза сультиама 
в исследовании составляла 6 мг/кг/сут.

В  публикации U.  Stephani и  соавт. (2006) [37]  
у 21 ребенка (средний возраст – 7,7 года; средний ко-
эффициент интеллекта – 98,3) с СДВГ и роландиче-
скими спайками по данным ЭЭГ без эпилептических 
приступов сультиам улучшал процесс запоминания, 
устойчивое и избирательное внимание. Через год те-
рапии сультиамом пациентам требовалось значитель-
но (р <0,05) меньше повторений для  немедленного 
запоминания 10 слов из учебной задачи при значитель-
но меньшей частоте ошибок в тестовых заданиях про-
стого (р <0,05) и сложного (р <0,001) выбора.

У  пациентов с  СДВГ и  эпилепсией, особенно 
при ее доброкачественных формах, таких как возраст-
зависимая эпилепсия с центрально-темпоральными 
спайками, важен выбор наиболее хорошо переносимых 
АЭП. Метаанализ W. Cheng и соавт. (2022) [12], выпол-
ненный по критериям кокрейновского и других руко-
водств и включивший 19 слепых рандомизированных 
сравнительных и  плацебоконтролируемых клиниче-
ских исследований (уровень доказательности – А), 
показал, что сультиам при возрастзависимой эпилеп-
сии имеет наименьшее число побочных эффектов 
в прямом сравнении с леветирацетамом и опосредо-
ванном – с карбамазепином, окскарбазепином и валь-
проевой кислотой, при сопоставимом терапевтическом 
эффекте.

Таким образом, сультиам является эффективным 
и  хорошо переносимым препаратом, подходящим 
для терапии у пациентов с эпилепсией и СДВГ. Суль-
тиам рекомендован как препарат первой линии тера-
пии в Германии, Австрии и Швейцарии у пациентов  
с  эпилептиформной активностью по типу роландиче-
ских спайков, включая эпилептические энцефалопа-
тии со спайк-волновой активацией во сне (Steinhoff B, 
Bast T., 2019, 2020)1. 

Однако следует учитывать, что контроль эпилеп-
тических приступов является первичным, а примене-
ние более высоких доз может быть сопряжено с боль-
шим риском развития побочных эффектов.

Представляем собственные наблюдения примене-
ния сультиама у пациентов с эпилепсией и СДВГ.

Клинический случай 1
Пациентка М., 7 лет. Находилась под наблюдением 

с жалобами на атонические приступы, фокальные ад-
версивные, фациобрахиальные и билатеральные тонико-
клонические приступы с  частотой до  нескольких раз 
в сутки, самокупирующиеся, длительностью до 1–3 мин.

Семейный анамнез по эпилепсии не отягощен.
Анамнез жизни. Перинатальный анамнез не отяго-

щен. Ребенок от 1-й физиологичной беременности и ро-
дов, родилась доношенной. Раннее развитие по возрасту: 
ходит с 12 мес, фразовая речь после 18 мес.

Анамнез заболевания. Дебют приступов в 2,5 года. 
На фоне нарастающей частоты приступов отмечался 
регресс речевого и  когнитивного развития, усилились 
симптомы гиперактивности с дефицитом внимания.

Фармакологический анамнез. Вальпроат + левети-
рацетам – без эффекта. Леветирацетам + ламотриджин – 
без динамики, появилась петехиальная сыпь. Вальпроат + 
леветирацетам + дексаметазон (3 нед) – положительная 
динамика в отношении приступов и показателей ЭЭГ, с по-
следующим возобновлением приступов. Вальпроат + леве-
тирацетам + этосуксимид – без динамики, у пациентки 
отмечены вялость, нарушения сна. На фоне дуотерапии 
(леветирацетам + этосуксимид) с введением гормональной 
терапии (гидрокортизон) приступы купировались, отмеча-
лась положительная динамика по когнитивному разви-
тию, речи. Спустя 1  год после гормональной терапии 
сохранялась эпилептиформная активность по данным 
ЭЭГ, сохраняется гиперактивное поведение.

Объективный статус. Дискоординация движений, 
избирательность понимания инструкций, часто отвле-
кается от задания. Интеллект снижен. Обучается ин-
дивидуально по коррекционной программе 7.2; с програм-
мой не справляется.

1Steinhoff B., Bast T. Compendium Antiepileptic Drugs. Berlin: Deutsche Gesellschaft für Epileptologie; 2019/2020.
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Клинический диагноз. Эпилептическая энцефало-
патия. Синдром псевдо-Леннокса, рефрактерное течение. 
Синдром статико-моторной недостаточности. Когни-
тивные нарушения. Синдром гиперактивности.

Дополнительные методы исследования. Маг-
нитно-резонансная томография: без структурной пато-
логии. Видеоэлектроэнцефалографический мониторинг 
сна (январь 2024 г.) на фоне терапии леветирацетамом 
в дозе 30 мг/кг/сут (через 1 год после гормональной те-

рапии): регистрируются региональная продолженная 
эпилептиформная активность в  виде роландических 
спайков в левой центрально-височной области и незави-
симый очаг в височной области справа (рис. 1).

С целью коррекции гиперактивности в терапию был 
введен сультиам 5 мг/кг/сут на фоне приема леветира-
цетама с последующим переходом на монотерапию суль-
тиамом 5 мг/кг/сут, с  положительной динамикой 
по данным ЭЭГ в виде снижения представленности эпи-
лептиформной активности (рис. 2) и улучшением пове-
дения.

Оценка СДВГ по  шкале ADHD–DSM–IV (версия 
для  родителей) на  фоне дуотерапии (леветирацетам 
30 мг/кг + сультиам 5 мг/кг): СДВГ – 34, гиперактив-
ность – 18, дефицит внимания – 16 баллов. Согласно 
характеристикам педагогов и родителей, отмечена по-
ложительная динамика по поведению.

Заключение: добавление сультиама уменьшило вы-
раженность симптомов СДВГ на 20 %.

Клинический случай 2
Пациентка А., 9 лет. Родители обратились с жа-

лобами на регресс когнитивных функций у ребенка в те-
чение последнего года: трудности усвоения школьной 
программы, низкий темп чтения, счета, аграмматизмы 
в речи, долго запоминает материал. Требуется внешний 
контроль взрослых при  выполнении школьных заданий 
и в быту. Забывает пройденный материал. Трудности 
ориентировки во времени; часто теряется в простран-
стве. Внимание рассеянное, моторная неловкость. В по-
ведении спокойная. Коммуникабельная, но трудно под-
держивает контакт со  сверстниками (трудности 
понимания речи, удержания диалога). Приступов никог-
да не было.

Семейный анамнез по эпилепсии не отягощен.
Анамнез жизни. Ребенок от 2-й, нормально проте-

кавшей беременности, старшая сестра здорова. Роды 
в срок, масса тела при рождении 3700 г. Раннее моторное 
и речевое развитие по возрасту.

Анамнез заболевания. Жалобы на когнитивные и ре-
чевые нарушения появились в последние 1,5 года.

Объективный статус. Моторная неловкость 
при ходьбе, легкая дискоординация движений. Интеллек-
туальные нарушения (обучается по программе 2-го клас-
са общеобразовательной школы, с программой не справ-
ляется). Занимается с  нейропсихологом в  течение 
последнего года 1–2 раза в неделю индивидуально, без эф-
фекта. Регресс когнитивных функций замечают роди-
тели, педагоги и нейропсихолог.

Дополнительные методы исследования. Маг-
нитно-резонансная томография: без структурной пато-
логии. Видеоэлектроэнцефалографический мониторинг 
сна: продолженная диффузная спайк-волновая актив-
ность во время сна до терапии АЭП (рис. 3).

Рис. 1. Фрагмент электроэнцефалограммы сна пациентки М., 
7 лет. Региональная продолженная эпилептиформная актив-
ность в левой центрально-височной области и независимый очаг 
в височной области справа

Fig. 1. Fragment of the sleep electroencephalogram of patient M., female, 7 years 
old. Regional continuous epileptiform activity in the left central-temporal region 
and an independent focus in the temporal region on the right

Рис. 2. Видеоэлектроэнцефалографический мониторинг от мая 
2024 г. Редкие отдельные низкоамплитудные заостренные вол-
ны, по морфологии напоминающие роландические спайки, в пра-
вой центрально-теменной области

Fig. 2. Videoelectroencephalographic monitoring from May 2024. Rare 
individual low-amplitude sharp waves, morphologically reminiscent 
of rolandic spikes, in the right central-parietal region
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Назначен сультиам в дозе 7 мг/кг/сут. Принимала 
препарат с ноября 2024 г. по апрель 2025 г., после чего 
терапию самостоятельно прекратили.

На фоне приема препарата девочка стала более со-
бранной, по  оценкам нейропсихолога, лучше усваивала 
материал. Гиперактивность сохранялась. На фоне пре-
кращения приема препарата из-за его отсутствия в ап-
течной сети педагоги и родители отмечают повторный 
регресс когнитивных функций и поведения до исходного 
уровня (до лечения сультиамом).

Оценка СДВГ по  шкале ADHD–DSM–IV (версия 
для родителей):

• исходно, до терапии сультиамом: СДВГ – 39, дефи-
цит внимания – 23, гиперактивность – 16 баллов;

• на фоне терапии сультиамом: СДВГ – 27, дефицит 
внимания – 12, гиперактивность – 15 баллов;

• после отмены препарата: СДВГ – 40, дефицит вни-
мания – 19, гиперактивность – 21 балл.

Клинический диагноз. Эпилептическая энцефалопа-
тия со спайк-волновой активацией во сне. СДВГ.

В  настоящее время девочка учится в  3-м классе 
по общеобразовательной программе, по решению психо-
лого-медико-педагогической комиссии в последние 2 мес 
обучения предложен перевод на адаптированную коррек-
ционную программу с последующим дублированием про-
граммы 3-го класса.

В терапию рекомендовано повторно ввести сульти-
ам в дозе 7–10 мг/кг/сут под контролем ЭЭГ и оценки 
когнитивных функций.

Заключение: сультиам снижал проявления СДВГ 
у пациентки на 30–35 %.

Выводы
Сочетание эпилепсии и СДВГ требует индивиду-

ального подхода к  лечению. Важен баланс между 
контролем приступов и  коррекцией поведенческих 
и  когнитивных нарушений. В  большинстве случаев 
при правильном подборе терапии качество жизни па-
циентов значительно улучшается. Факторы риска на-
личия СДВГ у детей с эпилепсией включают наруше-
ния развития, плохой контроль над  приступами, 
академическую неуспеваемость, депрессию и тревож-
ность. Нарушения внимания и  поведения связаны 
с эпилепсией, действием АЭП (особенно при полите-
рапии). Скрининг СДВГ следует проводить с  6  лет 
при  установлении диагноза «эпилепсия», повторять 
ежегодно и после смены АЭП. Рекомендован опросник 
SDQ. Следует избегать политерапии при возрастзави-
симых формах, ограничить применение АЭП, усугу-
бляющих проблемы с вниманием и поведением у детей 
с СДВГ. Сультиам может рассматриваться как  АЭП 
первой линии терапии у пациентов с фокальной эпи-
лепсией и СДВГ, особенно у пациентов  с эпилепти-
формной активностью по типу роландических спайков, 
включая эпилептические энцефалопатии со спайк-вол-
новой активацией во сне.

Рис. 3. Фрагмент электроэнцефалограммы сна пациентки А., 
9 лет. Продолженная диффузная спайк-волновая активность 
во время сна до терапии антиэпилептическими препаратами

Fig. 3. Fragment of  the  sleep electroencephalogram of  patient A., female,  
9 years old. Continued diffuse spike-wave activity during sleep before therapy 
with antiepileptic drugs
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Приложение 1
Supplement 1

Опросник «Сильные стороны и трудности» Р. Гудмана для оценки поведения у детей с 3 до 17 лет, 
рекомендованный Международной противоэпилептической лигой для оценки у детей с эпилепсией 

(заполняется родителями)
R. Goodman’s Strengths and Difficulties Questionnaire for assessing behavior in children aged 3 to 17 years, 
recommended by the International League Against Epilepsy for assessing in children with epilepsy  

(to be completed by parents)

Утверждение о ребенке 
Statement about a child

Неверно 
Not true

Отчасти 
Somewhat 

true

Верно 
Certainly 

true

1. Внимателен к чувствам других людей 
1. Considerate of other people’s feelings

0 1 2

2. �Неугомонный, слишком активный, не может долго оставаться спокойным
2. Restless, overactive, cannot stay still for long

0 1 2

3. Часто жалуется на головные боли, боли в животе,тошноту 
3. Often complains of headaches, stomach-aches or sickness

0 1 2

4. Охотно делится с другими детьми (угощением, игрушками, карандашами и т. д.) 
4. Shares readily with other children, for example toys, treats, pencils

0 1 2

5. Часто испытывает состояние повышенного раздражения, гнева 
5. Often loses temper

0 1 2

6. Склонен к уединению, часто играет один 
6. Rather solitary, prefers to play alone

0 1 2

7. Обычно послушен, подчиняется требованиям взрослых 
7. Generally well behaved, usually does what adults request

2 1 0

8. Часто выглядит беспокойным, озабоченным 
8. Many worries or often seems worried

0 1 2

9. Пытается помочь, если кто-нибудь расстроен, обижен или болен 
9. Helpful if someone is hurt, upset or feeling ill

0 1 2

10. Постоянно ерзает и вертится 
10. Constantly fidgeting or squirming

0 1 2

11. Имеет по крайней мере одного хорошего друга 
11. Has at least one good friend

2 1 0

12. Часто дерется с другими детьми или задирает их 
12. Often fights with other children or bullies them

0 1 2

13. Часто чувствует себя несчастным, унылым, готов расплакаться 
13. Often unhappy, depressed or tearful

0 1 2

14. Обычно нравится другим детям 
14. Generally liked by other children

2 1 0

15. Легко отвлекается, внимание рассеянное 
15. Easily distracted, concentration wanders

0 1 2

16. В новой обстановке нервозный, надоедливый, легко теряет уверенность 
16. Nervous or clingy in new situations, easily loses confidence

0 1 2
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Утверждение о ребенке 
Statement about a child

Неверно 
Not true

Отчасти 
Somewhat 

true

Верно 
Certainly 

true

17. Добр к младшим детям 
17. Kind to younger children

0 1 2

18. Часто врет, обманывает 
18. Often lies or cheats

0 1 2

19. Другие дети дразнят или задирают его 
19. Picked on or bullied by other children

0 1 2

20. Часто вызывается помочь другим (родителям,
учителям, детям) 
20. Often volunteers to help others (parents, teachers, other children)

0 1 2

21. Хорошо подумает, прежде чем действовать 
21. Thinks things out before acting

2 1 0

22. Крадет вещи из дома, из школы, из других мест 
22. Steals from home, school or elsewhere

0 1 2

23. Более успешные отношения со взрослыми, чем с детьми 
23. Gets along better with adults than with other children

0 1 2

24. Характерны страхи, легко пугается 
24. Many fears, easily scared

0 1 2

25. Выполняет задания от начала до конца, внимателен и сосредоточен 
25. Good attention span, sees chores or homework through to the end

2 1 2

Оценка вопросов
Evaluation of questions

Шкала 
Scale

Вопросы 
Questions

Норма 
Normal

Погранично 
Borderline

Отклонение 
Deviation

Просоциальное поведение 
Prosocial behavior

1, 4, 9, 17, 20 0–11 12–15 16–40

Эмоциональные симптомы (дистресс) 
Emotional symptoms (distress)

3, 8, 13, 16, 24 0–4 5 6–10

Проблемы с поведением 
Behavioral problems

5, 7, 12, 18, 22 0–2 3 4–10

Гиперактивность 
Hyperactivity

2, 10, 15, 21, 25 0–5 6 7–10

Проблемы со сверстниками 
Problems with peers

6, 11, 14, 19, 23 0–3 4 0–10

Общее число проблем 
Total number of problems

2, 3, 5, 6, 7, 8, 10, 11, 12, 13, 14, 
15, 16, 18, 19, 21, 22, 23, 24, 25 0–10 5 0–4

Окончание опросника
End of Questionnaire
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Приложение 2
Supplement 2

QR-коды для доступа онлайн к опросникам Strengths and Difficulties Questionnaire (SDQ),  
The Adult ADHD Self-Report Scale (ASRS) и ADHD Rating Scale

QR codes for online access to the Strengths and Difficulties Questionnaire (SDQ), The Adult ADHD Self-
Report Scale (ASRS) и ADHD Rating Scale

Strengths and Difficulties 
Questionnaire

The Adult ADHD Self-Report Scale ADHD Rating Scale
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Болезнь Хираяма, или мономелическая амиотрофия, является разновидностью цервикальной миелопатии, связанной 
со сгибанием в шейном отделе позвоночника, вызывающей атрофию шейного отдела спинного мозга за счет ком-
прессии отслаивающейся дорсальной части твердой мозговой оболочки. В настоящее время болезнь Хираяма – 
недостаточно изученная, но доброкачественная патология, требующая тщательного обследования и проведения 
дифференциальной диагностики с другими вариантами миелопатий, что особенно важно для исключения такой 
серьезной патологии, как шейный вариант бокового амиотрофического склероза. Представление данного клиниче-
ского случая позволяет расширить осведомленность клиницистов о болезни Хираяма с целью ранней адекватной 
диагностики этой патологии.

Ключевые слова: болезнь Хираяма, мономелическая амиотрофия, компрессия спинного мозга при шейном сгибании, 
шейный отдел позвоночника, прогрессирующая мышечная атрофия, боковой амиотрофический склероз, моторная 
мультифокальная нейропатия
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Hirayama disease and problems of its differential diagnosis with other cervical myelopathies: 
a case report
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Hirayama disease, or monomelic amyotrophy, is a quite rare type of cervical flexion myelopathy that causes atrophy 
of  the  cervical spinal cord. Today, Hirayama disease is  an insufficiently studied pathology that requires a  thorough 
examination and differential diagnosis with other variants of myelopathy, which is especially important for excluding 
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such a serious phenomenon as the cervical variant of amyotrophic lateral sclerosis. The presentation of this clinical case 
makes it possible to increase clinicians’ awareness of Hirayama disease in order to ensure early diagnosis and treatment.

Keywords: Hirayama disease, monomelic amyotrophy, spinal cord compression with cervical flexion, cervical spine, 
progressive muscular atrophy, amyotrophic lateral sclerosis, motor multifocal neuropathy

For citation: Petrukhin A. S., Malmberg S. A., Sadovskaya Yu. E., Pronicheva Yu. B. Hirayama disease and problems of its 
differential diagnosis with other cervical myelopathies: a case report. Russkiy zhurnal detskoy nevrologii = Russian 
Journal of Child Neurology 2025;20(3):55–70. (In Russ.).

DOI: https://doi.org/10.17650/2073-8803-2025-20-3-55-70

Ювенильная мышечная амиотрофия дистальных 
отделов верхних конечностей, которую также называют 
болезнью Хираяма (БХ), имеет несколько синонимов: 
мономелическая амиотрофия, ювенильная асимме-
тричная спинальная сегментарная мышечная атрофия. 
Это заболевание, впервые описанное у жителей Япо-
нии и Юго-Восточной Азии, характеризуется односто-
ронней (реже – асимметричной двусторонней) про-
грессирующей мышечной слабостью и неврогенными 
атрофиями мышц кисти и предплечья (миотомы С7, 
С8 и Th1).

Болезнь Хираяма – это доброкачественная шейная 
миелопатия, связанная с  вентральным смещением 
дорсального отдела дурального мешка при сгибании 
шейного отдела позвоночника с локальной компрес-
сией спинного мозга и нарушением венозного оттока.

Заболевание характеризуется фокальной амиотро-
фией мышц с  нарушением функций мотонейронов 
нижних шейных сегментов спинного мозга: C7, C8, 
Th1 [12].

Первый пациент был описан в 1959  г. японским 
неврологом Кейзо Хираяма [16], с тех пор опублико-
ваны описания более 1500 клинических наблюдений, 
и их число увеличивается, расширяется клиническая 
феноменология с  выделением нескольких подтипов 
заболевания, что  определяет актуальность описания 
новых клинических случаев. По-видимому, заболева-
ние является не столько редким, сколько недостаточ-
но диагностируемым. В связи с расширением возмож-
ностей для  проведения магнитно-резонансной 
диагностики все чаще в российской научной литера-
туре можно встретить новые клинические описания.

Эпидемиология. Наибольшая распространенность 
БХ отмечена у мужчин в Азии, отдельные случаи вы-
явлены в Европе и Северной Америке [20].

Дебют в возрасте от 15 до 25 лет, чаще в 17–19 лет; 
мужчины страдают в 7 раз чаще женщин, что связыва-
ют с более интенсивным ростом и изменением антро-
пометрических параметров после периода полового 
созревания [19].

Этиология БХ остается дискуссионной.
Патогенез БХ до сих пор точно не ясен, но наибо-

лее правдоподобной гипотезой является гипоксически-

ишемическое повреждение вследствие компрессии 
спинного мозга при  шейном сгибании, приводящее 
к некрозу клеток передних рогов с максимальной вы-
раженностью на уровне С6–С7–С8 [26, 35]; на более 
поздних стадиях наступает атрофия спинного мозга.

Болезнь Хираяма может быть связана с отеком зад-
него эпидурального венозного сплетения и результи-
рующей компрессией спинного мозга, что указывает 
на роль сосудистых факторов [5, 8]. Ряд авторов рас-
сматривают в качестве значимого механизма развития 
БХ несбалансированный рост спинного мозга и твер-
дой мозговой оболочки [31].

Клиническая картина. Характерны односторонняя 
мышечная слабость и  атрофия мышц кисти и пред
плечья.

В литературе представлены следующие наиболее 
важные клинические критерии [36]:

• одностороннее или преимущественно односторон
нее поражение дистальных отделов верхней конеч-
ности – снижение силы и атрофия мышц, а также 
наличие фасцикуляций в мышцах рук и холодового 
пареза, т. е. увеличение степени мышечной слабо-
сти на холоде;

• отсутствие значимых чувствительных нарушений 
и изменения проприорефлексов, а также симпто-
мов поражения нижних конечностей;

• исключение других причин поражения спинного 
мозга (сирингомиелия, спинальные опухоли, муль
тифокальная моторная невропатия (ММН), бо-
лезнь мотонейрона и т. д.);

• феномен «отсроченного сдавления» – симптомы 
усиливаются при переразгибании шеи (из‑за сме-
щения дурального мешка и компрессии спинного 
мозга) [33].
Дополнительные методы исследования. Рекоменду-

ется проведение магнитно-резонансной томографии 
(МРТ) шейного отдела позвоночника (ШОП) в поло-
жении сгибания, рекомендуемый угол сгибания со-
ставляет 30–40º (минимальный – 25º). Нейровизуали-
зационными признаками БХ являются вентральное 
смещение задней поверхности твердой мозговой обо-
лочки при  сгибании в  ШОП, потеря прикрепления 
между задним дуральным мешком и  нижележащей 
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пластинкой, расширенное внутреннее позвоночное 
венозное сплетение при сгибании в ШОП и атрофи-
ческие изменения передних рогов на уровне нижних 
шейных сегментов спинного мозга. В  нейтральном 
положении ШОП на томограмме могут определяться 
локальная атрофия нижних шейных сегментов спин-
ного мозга, нарушение физиологических изгибов по-
звоночника, асимметричное уплощение спинного 
мозга в переднезаднем направлении, грушевидная фор-
ма поперечника спинного мозга, паренхиматозные из-
менения в нижних шейных сегментах спинного мозга 
при Т2‑взвешенном изображении (интрамедуллярная 
гиперинтенсивность – симптом «глаз змеи»), потеря 
контакта задней поверхности дурального мешка с дор-
сальной стенкой спинномозгового канала [12, 17].

При проведении электронейромиографии опреде-
ляются сегментарные нейрогенные повреждения, ука-
зывающие на  патологию мотонейронов переднего 
рога спинного мозга, расположенных в нижней части 
шейного отдела спинного мозга, при отсутствии по-
ражения чувствительных нервов.

Гистологическое исследование пораженных мышц 
в части случаев выявляет разбросанные группы мелких, 
атрофических контурированных волокон. По данным 
B. Zhou и соавт., в 25 % случаев биопсия мышц не вы-
являет патологических изменений [40].

Дифференциальная диагностика. Цервикальная ми-
елопатия бывает связана с воспалительными процес-
сами, травмами, сосудистыми аномалиями или опу-
холями.

Трудности проведения дифференциальной диаг-
ностики синдрома верхнего вялого монопареза связа-
ны с полиморфизмом клинических форм, схожестью 
фенотипической картины с заболеваниями, при кото-
рых страдает периферический двигательный нейрон 
и / или  невральные структуры. К этим заболеваниям 
относятся шейно-грудная форма бокового амиотро-
фического склероза (БАС), цервикальная спонди
логенная амиотрофия (ЦСА), ММН, туннельные син-
дромы, наследственная невропатия со  склонностью 
к компрессионным параличам, синдром Льюиса–Сам-
нера, хроническая воспалительная демиелинизирующая 
полирадикулоневропатия, X-сцепленная спинально-
бульбарная мышечная атрофия, спинальные мышечные 
атрофии, дистальные миопатии и невропатии.

Лечение. Консервативное лечение заключается 
в использовании жесткого шейного воротника для пре-
дотвращения повреждения спинного мозга при сгиба-
нии в ШОП. Фиксация данным способом ШОП спо-
собна не  только предотвратить прогрессирование 
заболевания, но и уменьшить выраженность атрофий 
и мышечной слабости. По данным K. Tashiro и соавт., 
изолированное применение воротника эффективно 
в 57,2 % случаев [30].

Возможны варианты хирургического лечения, 
но в литературе не представлены рандомизированные 
клинические исследования, доказывающие эффектив-
ность при БХ оперативных вмешательств. Применение 
хирургических методов лечения, вероятно, может 
потребоваться в случаях более тяжелого течения БХ, 
заключающегося в высокой активности денервацион-
ного процесса, грубой атрофии передних рогов спин-
ного мозга, вовлечении боковых столбов спинного 
мозга с появлением симптомов поражения пирамид-
ного тракта. Наиболее распространенной операцией 
является пластика твердой мозговой оболочки с лами-
нопластикой с фиксацией ШОП артродезом или без та-
ковой [13, 32].

Течение и прогноз. Скрытое начало с постепенным 
прогрессированием симптомов на протяжении первых 
нескольких лет заболевания, сменяющееся стабили-
зацией клинических проявлений и прекращением про-
грессирования заболевания. Однако необходимо учи-
тывать, что степень инвалидизации пациентов может 
быть различной [33].

Представляем собственное клиническое наблю
дение.

Клинический случай
Пациент И., 16 лет, ученик 10‑го класса общеобра-

зовательной школы г. Москвы, впервые обратился в мае 
2023 г. с жалобами на ограничение частичного сгибания 
большого пальца правой кисти (digitus 1 dextra) на фоне 
соматического благополучия. Наследственный анамнез, 
со слов пациента, не отягощен. Злоупотребление алко-
голем, курение, аллергические реакции отрицает.

При  осмотре и  в  неврологическом статусе: рост 
177  см, масса тела 80  кг. Индекс массы тела  – 
25,5 кг / м2.

Сознание ясное. Психотические, эмоциональные и ин-
теллектуально-мнестические нарушения, общемозговые 
и менингеальные симптомы не выявлены. Сон, аппетит 
не нарушены.

Черепные нервы в целом без патологии. Отмечена лишь 
легкая асимметрия лица с опущением правого угла рта 
при отсутствии признаков пареза мимических мышц.

Двигательная система: мышечный тонус снижен 
в дистальных отделах верхних конечностей, в прокси-
мальных отделах и нижних конечностях не изменен. Ги-
потрофия мышц правого предплечья, уменьшение объема 
на  1,0  см мышц групп тенара и  гипотенара, атрофия 
мышц 1‑го межпальцевого промежутка справа (рис. 1). 
Мышечная сила снижена в правой кисти: локтевое сги-
бание и пронации кисти – 4 балла, сгибание дистальной 
фаланги большого пальца справа – 2 балла. Мышечная 
сила проксимальных мышц плечевого пояса (трапецие-
видной, двуглавой, дельтовидной, передней зубчатой) 
не снижена (5 баллов).
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Проведено обследование, включавшее клинико-невро-
логическое, электрофизиологическое (стимуляционная, 
а  также локальная игольчатая электромиография) 
и  нейровизуализационное исследование (МРТ головы 
и шеи, функциональные пробы со сгибанием шеи; компью-
терная томография (КТ) верхней конечности).

Электромиографическое исследование от  июня 
2023 г.: корешковое поражение уровня С8–Т1 с выражен-
ным акцентом справа, слева – незначительные проявле-
ния. МРТ ШОП: признаки формирования патологическо-
го кифоза в ШОП. Компьютерная томография верхней 
конечности: без патологии.

После первого обращения пациент прошел курс ком-
плексного консервативного реабилитационного лечения 
в течение 4 нед с небольшой положительной динамикой – 
появилось сгибание ногтевой фаланги.

Динамика жалоб и основных клинических симптомов 
представлена на рис. 2.

В дальнейшем через 8 мес (февраль 2024 г.) появились 
слабость и  гипотрофия в  правой кисти и  предплечье, 
тремор кистей при разгибании и напряжении вытянутых 
пальцев.

При  повторном обследовании: КТ ШОП: умеренно 
выраженная дисплазия верхнешейного отдела позвоноч-
ника, признаков стеноза позвоночного канала и межпоз-
воночных отверстий не  выявлено. МРТ позвоночника: 
кифотическая трансформация С4–С7. Переднезадний 
размер позвоночного канала – от 100 мм на уровне С5–С6. 
Позвоночный канал сужен на уровне С5–С6. Отмеча
ются выпрямление шейного лордоза, невыраженный ско-
лиоз вправо. Атланто-дентальная дистанция в  норме 
(до 3 мм). Структура, форма и высота тел позвонков 

Рис. 1. Особенности гипотрофии мышц кистей пациента И.

Fig. 1. Features of muscle hypotrophy of the hands of patient I.

Рис. 2. Динамика жалоб и основных клинических симптомов

Fig. 2. Dynamics of complaints and main clinical symptoms

• �Ограничение сгибания ногтевой фаланги и отведения большого пальца правой кисти /  
Limitation of flexion of the nail phalanx and abduction of the thumb of the right hand

• Слабость большого пальца правой кисти / Weakness of the right thumb
• Ограничение приведения и отведения большого пальца / Limitation of adduction and abduction of the thumb

• �Атрофия мышц 1‑го межпальцевого промежутка правой кисти / Atrophy of the muscles of the first interdigital space of the right hand
• �Гипотрофия мышц правого предплечья, мышц тенара, гипотенара / Hypotrophy of the muscles of the right forearm, thenar and hypothenar muscles
• �Нарастание слабости в правой руке / Increasing weakness in the right arm
• �Постуральный мелкоразмашистый тремор кистей рук с 2 сторон / Postural fine-scale tremor of the hands on both sides
• �Нарастание слабости мышц правой кисти с включением межпальцевых промежутков / Increasing weakness of the muscles of the right hand, including 

the interdigital spaces

• �Ограничение сгибания ногтевой фаланги и отведения большого пальца правой кисти / Limitation of flexion of the nail phalanx and abduction of the thumb 
of the right hand
• �Гипотрофия мышц правой верхней конечности с преимущественным вовлечением дистальных отделов и появлением жалоб на слабость в мышцах 

левой кисти, неловкость при выполнении точных движений / Hypotrophy of the muscles of the right upper limb with predominant involvement of the distal 
sections and the appearance of complaints of weakness in the muscles of the left hand, awkwardness when performing precise movements

Май 2023 г. /  
May 2023

Июнь 2023 г. /  
June 2023

Февраль 2024 r. /  
February 2024

Апрель 2024 r. / 
April 2024
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не  изменены. Замыкательные пластинки и  суставные 
поверхности позвонков ровные и четкие. Межпозвонко-
вые отверстия и диски нормальной структуры и высоты. 
Позвоночный канал и дуральный мешок не деформирова-
ны. Отмечается асимметричная атрофия спинного мозга 
на уровне С5–С6 (рис. 3) до 3 мм (на выше- и нижераспо-
ложенных уровнях – до 5–6 мм), с локальным повыше-
нием сигнала на уровне Т2. На остальном протяжении 
спинной мозг, включая краниовертебральный переход, 
имеет правильное расположение, однородную структуру, 
ровные контуры, нормальный диаметр. Корешки спин-
номозговых нервов имеют типичный ход, нормальные 
размеры и форму. При максимальном сгибании отмеча-
ется увеличение размера заднего эпидурального простран-
ства с вентральным смещением дурального мешка и ком-
прессией спинного мозга, более выраженной на  уровне 
С5–С6 (рис. 4). В  заднем эпидуральном пространстве 
расположено расширенное венозное сплетение. Заключе-
ние: магнитно-резонансная картина сгибательной мие-
лопатии Хираяма.

Результаты МРТ пациента И. демонстрируют из-
менение нормальной кривизны шейного отдела позвоноч-
ника, уменьшение площади соприкосновения между задней 
стенкой дурального мешка и телом соответствующего 
подлежащего позвонка, локализованную атрофию ниж-
ней части шейного отдела спинного мозга, асимметрич-
ное уплощение спинного мозга и гиперинтенсивный сигнал 

некомпрессионного генеза в  веществе спинного мозга 
на Т2‑взвешенных изображениях. Данный сигнал, распо-
ложенный в  передних отделах спинного мозга, имеет 
на аксиальных срезах характерный вид (симптом «глаз 
змеи»), который выявляется в 18–44 % случаев. Одним 
из достоверных критериев для установления диагноза БХ 
служит выявление на аксиальных снимках разобщенно-
сти задней стенки твердой мозговой оболочки с подле-
жащей вертебральной пластиной на протяжении более 
1 / 3 от длины последней. Изменение характера лордоза 
в результате выпрямления или кифозирования шейного 
отдела позвоночника является неспецифической, но ча-
стой находкой у пациентов с БХ. По мнению ряда авто-
ров, шейный отдел позвоночника бывает выпрямленным 
или  кифозированным при  приближении или  пересече-
нии  линии, проведенной от  задней поверхности тела  
С3- к телу С6‑позвонка, с линией, соединяющей задние 
поверхности тел С2- и С7‑позвонков, которые при нор-
мальной физиологической кривизне шейного отдела по-
звоночника (лордозе) разобщены между собой. МРТ в по-
ложении флексии демонстрирует смещение кпереди 
твердой мозговой оболочки, влекущее за собой расширение 
эпидурального пространства. Данное обстоятельство 
на аксиальных снимках можно наблюдать в виде гипер-
интенсивного в режимах Т1 и Т2 сигнала в форме полу-
месяца. Подобного рода исследования показывают, что 
увеличение заднего субарахноидального пространства 

Рис. 3. Асимметричная атрофия спинного мозга на  уровне  
С5–С6 (указана стрелкой)

Fig. 3. Asymmetric atrophy of the spinal cord at the C5–C6 level (arrow)

Рис. 4. Увеличение размера заднего эпидурального пространст-
ва с вентральным смещением дурального мешка и компрессией 
спинного мозга (указано стрелкой)

Fig. 4. Increased size of the posterior epidural space with ventral displacement 
of the dural sac and compression of the spinal cord (arrow)
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сочетается с компрессионным уплощением спинного моз-
га и наличием гиперинтенсивного в Т2‑режиме сигнала 
в передних его отделах.

Биохимический анализ крови: креатинин – 98,13 мл / мин 
(норма <90 мл / мин), билирубин общий  – 26,1 (норма 
5–21), билирубин непрямой 22,4 (норма 0–17), лактат-
дегидрогеназа – 156,5 (норма 110–248), креатинкиназа – 
757,7 (норма 1–195), железо легкоотщепляемое – 40,8 
(норма 9–21,5).

Анализ крови на антитела к ганглиозидам: положи-
тельный титр IgG к ганглиозидам GQ1b.

При проведении МРТ головного мозга, мягких тканей 
голеней с обеих сторон патологии не отмечено.

При осмотре и в неврологическом статусе: прокси-
мальные и  дистальные мышцы нижних конечностей 
без особенностей. Оценка мышечной силы разгибателей 
стоп в позиции лежа на спине, в нейтральной позиции 
шеи – 5 баллов. При тесте с флексией шеи (подкладыва-
ние валика под шейный отдел с достижением максималь-
ной флексии в шейном отделе, не вызывающей диском-
фортных ощущений) также не  отмечается снижение 
мышечной силы в разгибателях пальцев стоп.

Сухожильные рефлексы: с верхних конечностей: кар-
порадиальные, рефлексы с сухожилий бицепса и трицеп-
са средней живости, равномерные; с нижних конечно-
стей: коленные рефлексы повышены, равномерные; 
ахилловы рефлексы живые, равномерные. Симптом Ба-
бинского положительный с 2 сторон. Отдельные фасци-
куляции в мышцах предплечий и кистей правой верхней 
конечности, более выражены справа (межкостные мыш-
цы, особенно первая дорсальная межкостная, мышцы 
тенара, червеобразные мышцы, глубокие сгибатели паль-
цев, длинный сгибатель большого пальца). Чувствитель-
ных нарушений не выявлено.

Координаторная сфера: пальценосовую, пяточно-
коленную пробу выполняет удовлетворительно, с 2 сто-

рон. В позе Ромберга и усложненной позе Ромберга ус
тойчив.

Локальные мышечно-тонические нарушения не вы-
явлены. Походка не нарушена. Тазовые функции конт
ролирует произвольно.

Нарушение повседневной активности, как и графи-
ческая компетентность, достигает II степени тяжести 
по Tokumaru (1989) (табл. 1).

Данные катамнеза через 10 мес. Отрицательной 
динамики в неврологическом статусе не выявлено. Со-
храняются явления периферического асимметричного 
верхнего парапареза, D >S, с преобладанием в дистальных 
отделах, явления мышечной амиотрофии, D >S, разница 
в  окружностях мышц: плечи 1,0  см, предплечья 2,0–
2,5 см, сила мышц прежняя. Графических нарушений по-
черка нет. Симптом «расщепленной руки» отрицатель-
ный. В  нижних конечностях мышечный тонус 
удовлетворительный. В динамике уменьшились проявле-
ния синдрома вегетативной дисфункции, в настоящее 
время не вызываются патологические стопные и кисте-
вые знаки. Пациент транзиторно использует ношение 
воротника Шанца (в домашних условиях во время заня-
тий). Дополнительно проводятся индивидуальные тре-
нировки с  акцентом на  небольшие силовые нагрузки 
на мышцы верхнего плечевого пояса.

Результаты электромиографического исследо-
вания. Стимуляционная электромиография определила 
снижение амплитуды М-ответа с мышцы, отводящей 
мизинец, справа при стимуляции моторных волокон пра-
вого локтевого нерва до 3,5 мВ при стимуляции в области 
запястья и до 2,6 мВ при стимуляции в области локте-
вого сгиба при относительно сохранной форме М-отве-
тов и  нормальных показателях дистальной латенции 
ответов и  скоростей распространения возбуждения 
(50 м / с). Параметры стимуляционного исследования мо-
торных волокон правого срединного нерва по критериям 

Таблица 1. Классификация нарушений повседневной активности при болезни Хираяма по Tokumaru (1989)

Table 1. Classification of daily activity disorders in Hirayama disease according to Tokumaru (1989)

Степень тяжести 
Severity grade

Характеристика 
Characteristic

I

Сила в пораженной руке на 50 % и более соответствует силе интактной руки или имеется атрофия 
мышц рук легкой степени, что практически не влияет на повседневную активность 

Strength in the affected arm is 50 % or more equivalent to that of the intact arm, or there is mild atrophy of the arm muscles 
that has little or no impact on daily activities

II

Сила в пораженной руке достигает 30–50 % силы интактной руки или имеется умеренная атрофия 
мышц рук, что оказывает умеренное влияние на повседневную деятельность 

Strength in the affected arm reaches 30–50 % of the strength of the intact arm, or there is moderate atrophy of the arm 
muscles, which has a moderate impact on daily activities

III

Сила в пораженной руке составляет менее 30 % силы интактной руки или присутствует атрофия 
мышц рук тяжелой степени, что значительно ухудшает навыки самообслуживания 

Strength in the affected arm is less than 30 % of the strength of the intact arm, or there is severe atrophy of the arm muscles, 
which significantly impairs self-care skills
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скорости распространения возбуждения и  М-ответа 
соответствовали норме. Однако тест F-волны при сти-
муляции этого нерва показал увеличение хронодисперсии 
латентных периодов F-волны до  33,3 мс (при  норме  
до 10 мс), а также увеличение доли выпадающих (забло-
кированных) волн до 27,5 % (норма до 20 %), что свиде-
тельствовало о нарушении проводящей функции отдель-
ных моторных волокон в  структуре срединного нерва 
(рис. 5). Кроме того, выявлено повышение доли «гигант-
ских» F-волн (>1000 мкВ), что  является отражением 
высокой антидромной возбудимости спинальных мото-
нейронов на уровне шейного утолщения (см. рис. 5).

Локальная игольчатая электромиография при реги-
страции с мышцы, приводящей большой палец, и мышцы, 
отводящей мизинец, справа не обнаружила спонтанных 
видов активности. Анализ морфофункциональной орга-
низации двигательных единиц при регистрации с мышцы 
локтевого сгибателя запястья продемонстрировал ней-
рогенный паттерн реорганизации двигательных единиц 
в виде их укрупнения вследствие завершившейся компен-
саторной реиннервации (IV стадия денервационно-реин-
нервационного процесса по классификации Б. М.  Гехт) 
при нормальных показателях средней амплитуды потен-
циалов двигательных единиц и отсутствии полифазии. 
Вид потенциалов двигательных единиц и их характери-
стики представлены на рис. 6. Отсутствие спонтанных 
видов активности и типология потенциалов двигатель-
ных единиц свидетельствовали об  отсутствии на мо-
мент исследования активности денервационного процес-
са (см. рис. 6).

За период наблюдения пациент И. стал студентом 
1‑го курса Московского государственного университета. 
Перешел на питание в рамках здорового образа жизни, 
масса тела снизилась на 7 кг.

С учетом клинической картины и отсутствия про-
грессирования заболевания пациенту было рекомендова-
но избегать активности, связанной с чрезмерным сгиба-
нием ШОП.

Клинический случай пациента И. демонстрирует 
раннее начало – с 16 лет, в виде одностороннего пора-
жения дистальных отделов правой верхней конечно-
сти, далее – быстрое появление и нарастание слабости 
в дистальных отделах верхних конечностей, появление 
тремора обеих кистей, сочетание симптомов перифе-
рического пареза и пирамидной недостаточности в ви-
де кистевых и  стопных патологических рефлексов, 
сухожильной гиперрефлексии, что  расширяет круг 
диагнозов, с которыми необходимо проводить диффе-
ренциальную диагностику при дальнейшем наблюде-
нии. В педиатрической практике подобные состояния 
являются довольно редкими, поэтому представление 
данного клинического случая позволяет расширить 
осведомленность клиницистов о  БХ для  улучшения 
диагностического процесса.

В целом клиническая картина у пациента И. удов-
летворяла клиническим критериям БХ:

1) асимметричное вовлечение дистальных отделов 
верхней конечности  – снижение силы и  атрофия 
мышц, а также наличие фасцикуляций в мышцах рук;

2) появление первых симптомов заболевания до 
25 лет – в 16 лет;

3) характерное начало с постепенным прогрессиро-
ванием симптомов в течение нескольких лет забо-
левания;

4) тремор в пораженной верхней конечности, который 
чаще возникает при разгибании пальцев кисти;

5) временное усиление мышечной слабости в холод-
ный сезон;

Рис. 5. F-волна (правый abductor pollicis brevis, medianus, C8 T1)

Fig. 5. F-wave (right abductor pollicis brevis, medianus, C8 T1)

5 мс / 5 ms 2 мВ / 2 mV

100 мкВ / 100 μV
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Рис. 6. Потенциалы двигательных единиц (правый flexor carpi ulnaris, ulnaris, C7 C8 T1)

Fig. 6. Motor unit potentials (right flexor carpi ulnaris, ulnaris, C7 C8 T1)

Длительность потенциалов двигательных единиц  /  Motor unit potential duration

Минимальная  
длительность, мс /  

Minimum duration, ms

Максимальная  
длительность, мс /  

Maximum duration, ms

Средняя  
длительность, мс / 
Average duration, ms

Норма  
длительности, мс / 
Normal duration, ms

Отклонение  
длительности, % /  

Duration deviation, %

Стадия / 
Stage

Количество потенциалов 
двигательных единиц /  

Number of motor unit potentials
5,7 17,8 12,6 10,3 +22,4 IV 21

Амплитуда потенциалов двигательных единиц / Motor unit potential amplitude

Минимальная амплитуда, мкВ / 
Minimum amplitude, μV

Максимальная амплитуда, мкВ / 
Maximum amplitude, μV

Средняя амплитуда, мкВ / 
Averageamplitude, µV

Норма амплитуды, мкВ / 
Normal amplitude, μV

Отклонение амплитуды, % / 
Amplitude deviation, %

Полифазные, % / 
Polyphasic, %

218 1490 941 750 (N) 0

20 мс / 20 ms
200 мкВ / 200 μV

6) отсутствие значимых чувствительных нарушений 
и изменения проприорефлексов, а также симпто-
мов поражения нижних конечностей;

7) исключение других заболеваний с похожей клини-
ческой картиной: сирингомиелии, новообразова-
ний спинного мозга, аномалий шейного отдела по
звоночника, травм, инфекционного поражения.
Следует отметить, что установление диагноза ста-

ло возможным лишь спустя 8 мес от начала прогрес-
сирования болезни. Полученные данные комплексно-
го обследования настораживали в 2 аспектах: наличие 
стопных патологических рефлексов при симметричной 
сухожильной гиперрефлексии и положительный тест 

на иммуноглобулины к ганглиозидам, что требует вни-
мания, наблюдения и оценки. Ведущим клиническим 
синдромом является верхний вялый асимметричный 
парапарез при отсутствии чувствительных и вегетатив-
ных нарушений. Развитие данного синдрома может 
быть следствием поражения как периферических дви-
гательных нервов, передних спинномозговых кореш-
ков, так и нижних мотонейронов шейного утолщения 
спинного мозга. Цервикальная миелопатия может быть 
связана с  воспалительными процессами, травмами, 
сосудистыми аномалиями или опухолями, что опре-
деляет объем обследования. В  первую очередь диф
ференциальный диагноз проводился с  БАС, так как 
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синдром верхнего вялого моно- / парапареза является 
ведущим клиническим проявлением у  пациентов 
с шейно-грудной формой БАС.

Высокая частота ошибочного диагноза БАС на-
блюдается при  таких заболеваниях, как  БХ, ММН 
и ЦСА [2, 11, 39]. В отличие от БАС, данные заболева-
ния в большинстве случаев являются курабельными, 
что определяет актуальность правильной диагностики 
на самых ранних этапах. В типичных случаях у паци-
ентов с БАС по мере развития патологического про-
цесса формируются смешанный спастико-атрофиче-
ский парез, нарушение дыхательных и  бульбарных 
функций [1], также наблюдаются фасцикуляции. 
При БАС отсутствует флексорная миелопатия. Данную 
клиническую картину в классических случаях, как пра-
вило, наблюдают на более поздних этапах развития 
заболевания, когда в патологический процесс вовле-
чены как верхние мотонейроны, так и нижние. Опре-
деленные трудности дифференциальной диагностики 
возникают, когда синдром верхнего вялого моно- / па-
рапареза выступает единственным клиническим про-
явлением ввиду поражения нижних мотонейронов 

только на цервикальном уровне без клинических при-
знаков поражения верхних мотонейронов.

Учитывая современные тенденции, при которых 
для установления диагноза «возможный БАС» наличие 
признаков поражения верхнего мотонейрона не  яв
ляется обязательным критерием, а  принимается во 
внимание только прогрессирование патологического 
процесса, а именно распространение признаков пора-
жения нижнего мотонейрона более чем на 2 уровнях 
церебральной оси при динамическом наблюдении [25], 
частота ошибочных диагнозов в пользу БАС нарастает. 
Высокоспецифичным нейрофизиологическим при-
знаком у  пациентов с  шейно-грудной формой БАС 
является преобладание поражения срединного нерва 
по сравнению с локтевым, противоположная законо-
мерность отмечается у пациентов с БХ, где преимуще-
ственно поражается локтевой нерв по сравнению с сре-
динным. При  описании гипотрофии мышц кисти 
и предплечья у пациентов с БХ необходимо отметить 
особенности преимущественного поражения отводя-
щей мышцы мизинца (abductor digiti minimi) по срав-
нению с короткой мышцей, отводящей большой палец 

Таблица 2. Клинические критерии мультифокальной моторной невропатии (согласно критериям EFNS / PNS, 2010)

Table 2. Clinical criteria for multifocal motor neuropathy (according to the EFNS / PNS criteria, 2010)

Диагностические критерии 
Diagnostic criteria

Клинические признаки 
Clinical signs

Облигатные критерии 
Obligatory criteria

1. Медленно прогрессирующие асимметричные вялые парезы (мышечная слабость распро-
страняется исключительно в зонах иннервации пораженных двигательных нервов, не менее 
2, данная симптоматика должна развиваться в течение более 1 мес, обычно более 6 мес).
2. Отсутствие нарушений чувствительности (за исключением незначительного снижения 
вибрационной чувствительности в ногах) 
1. Slowly progressing asymmetric flaccid paresis (muscle weakness extends exclusively to the innervation zones 
of the affected motor nerves, at least two; these symptoms must develop over more than 1 month, usually more 
than 6 months). 
2. No sensory disturbances (except for a slight decrease in vibration sensitivity in the legs) 

Поддерживающие критерии 
Supporting criteria

1. Преимущественное вовлечение верхних конечностей (в 10 % случаев – вовлечение ниж-
них конечностей).
2. Снижение / отсутствие глубоких сухожильных рефлексов.
3. Крампи и фасцикуляции в мышцах, вовлеченных в патологический процесс.
4. Отсутствие поражения черепных нервов.
5. Положительный эффект от иммунной терапии 
1. Predominant involvement of the upper extremities (lower extremities are involved in 10 % of cases). 
2. Decreased / absent deep tendon reflexes. 
3. Cramps and fasciculations in the muscles involved in the pathological process. 
4. No cranial nerve damage. 
5. Positive effect of immune therapy

Критерии исключения 
Exclusion criteria

1. Признаки поражения верхнего мотонейрона.
2. Бульбарный синдром.
3. Чувствительные нарушения.
4. Диффузная симметричная слабость во всех конечностях 
1. Signs of upper motor neuron damage. 
2. Bulbar syndrome. 
3. Sensory disturbances. 
4. Diffuse symmetrical weakness in all limbs
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(abductor pollicis brevis), – так называемый обратный 
синдром расщепленной руки, который оправдывает 
свое название ввиду полной противоположности «син-
дрому расщепленной руки» у пациентов с БАС.

Описание данного синдрома было представлено 
в исследовании R. J. Singh и соавт. Авторы отмечают, 
что данный синдром считается облигатным у всех па-
циентов с БХ и находит свое подтверждение при элек-
тронейромиографическом исследовании [29]. Это, 
в  свою очередь, дает дополнительные возможности 
при  проведении дифференциальной диагностики 
с  шейно-грудной формой БАС, так как  именно эта 
форма БАС на начальном этапе развития заболевания 
клинически сходна с БХ. Существует ряд заболеваний, 
имитирующих БАС, у которых единственным клини-
ческим проявлением бывает синдром верхнего вялого 
моно- / парапареза. В реальной клинической практике 
существует значительный полиморфизм проявлений 
поражения верхнего и нижнего мотонейрона у разных 
больных, включая редкие формы с  изолированным 
поражением только нижнего или только верхнего мо-
тонейрона.

Выделяют формы болезни двигательного нейрона 
с изолированным поражением верхнего мотонейрона, 
а именно первичный боковой склероз и его крайне ред-
кую форму – синдром Миллса [15], характеризующий-
ся прогрессирующими спастическими парезами и псев-
добульбарным синдромом, которые могут нарастать 
в течение 4 лет, в дальнейшем в клинической картине 
могут наблюдаться нарушения тазовых функций, что, 
в свою очередь, говорит о более обширном вовлечении 
пирамидных трактов. В дебюте заболевания прогресси-
рующая мышечная атрофия (ПМА) характеризуется 
развитием асимметричного вялого атрофического па-
реза и более быстрым прогрессированием симптома-
тики, что отличает ее от спинальной амиотрофии.

Примерно 5 % всех случаев болезни двигательно-
го нейрона приходится на ПМА. Прогноз при ПМА 
считается практически таким  же неблагоприятным, 
как при БАС [34]. По мере прогрессирования заболе-
вания примерно у 50 % пациентов с ПМА в патологи-
ческий процесс вовлекаются верхние мотонейроны. 
B. Brownell и соавт. доказали это с помощью аутопсии 
больных с ПМА, P. G. Ince и соавт. – с помощью ней-
рофизиологических и нейровизуализационных мето-
дов [6].

Выделяют также еще более редкие формы болезни 
двигательного нейрона, а именно синдром «свисающих 
рук» (ССР) (flail arm syndrome) [37] и синдром «свиса-
ющих ног». ССР впервые был описан Vulpian в 1886 г.; 
в 1999 г. J. S. Katz и соавт. также описали данный син-
дром как «плечевую амиотрофическую диплегию» [23]. 
В литературе встречаются и другие определения дан-
ного варианта болезни: синдром «разболтанных рук», 

синдром «человека в бочке» и плечелопаточная фор- 
ма БАС [14]. ССР характеризуется прогрессирующей 
мышечной слабостью и атрофией преимущественно 
проксимальных отделов рук и  отсутствием данной 
симптоматики в ногах. У 1 / 4 пациентов с ССР отме-
чается симметричное распределение мышечной сла-
бости и  гипотрофий, однако в  начале заболевания 
симптомы практически во всех случаях являются асим-
метричными. Примерно у  5–11 % пациентов с  БАС 
описывается эта редкая форма болезни, таким образом, 
в отечественной литературе ССР описан в рамках шейно-
грудной формы БАС с преимущественным поражени-
ем проксимальных отделов рук; также стоит отметить 
наличие минимальной выраженности пирамидной 
симптоматики [3]. ССР преимущественно наблюдает-
ся у мужчин (около 4–9:1) [37]. Определенные труд-
ности в дифференциальной диагностике возникают, 
когда в  дебюте ССР преимущественно поражаются 
дистальные отделы (что встречается примерно у 40 % па-
циентов), в связи с чем нередко устанавливаются оши-
бочные диагнозы. По данным ряда авторов, на их долю 
приходится 54,8 %, при этом ошибочно диагностируют 
ММН (26,0 %), синдром карпального канала (17,0 %), 
спинальную мышечную атрофию (17,0 %) и грыжу ди-
ска на шейном уровне (17,0 %) [18]. Примерно через  
20 мес от дебюта симптомов наблюдается генерализация 
патологического процесса – появляются признаки по-
ражения верхнего мотонейрона, а  также нижнего  – 
на пояснично-крестцовом и бульбарном уровнях [7]. 
Средняя продолжительность жизни у пациентов с де-
бютом болезни в виде ССР составляет около 66 мес, 
что  считается более благоприятным по  сравнению 
с классическими формами БАС (21–31 мес) [38].

Следующим заболеванием в списке дифференци-
ального диагноза была ММН, так как в представлен-
ном клиническом случае имел место положительный 
тест на иммуноглобулины к ганглиозидам. Метод сти-
муляционной электромиографии не выявил отличи-
тельного признака ММН – блока проведения возбу-
ждения в  нетипичных местах для  компрессии 
при исследовании двигательных нервов. ММН – ред-
кая форма невропатии со своеобразной клинической 
картиной: слабость и гипотрофии дистальных групп 
мышц рук по типу множественной мононевропатии 
при отсутствии туннельного синдрома [24]. Клиниче-
ские проявления ММН (табл. 2) напоминают картину 
БАС. В отличие от БАС, ММН имеет доказанную ауто-
иммунную природу. R. Kaji и соавт. доказали участие 
антител к GM1‑ганглиозидам в формировании стойких 
иммунных комплексов с последующей их фиксацией 
в миелиновой оболочке периферических нервов, нару-
шающих их целостность и препятствующих ремиели-
низации [21]. В сыворотке крови больных ММН выяв-
ляются высокие титры IgM (анти-GM1‑ганглиозидов), 
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обнаруженных A. Pestronk и соавт. (1988), которыми 
большинство авторов объясняют локальную и стойкую 
демиелинизацию периферических нервов, а именно 
наличие блоков проведения возбуждения в нетипичных 
местах для компрессии [9, 28]. Персистирующая локальная 
демиелинизация приводит к вторичным аксональным 
нарушениям и нейротрофическим расстройствам, кото-
рые клинически проявляются формированием локальных 
амиотрофий в мышцах, иннервируемых пораженными 
нервами. Однако нельзя оставить без внимания тот факт, 
что на наличие блоков проведения возбуждения у паци-
ентов с типичной клинической картиной ММН может 
влиять активность патологического процесса, а также 
наличие блоков проведения возбуждения  в  сложных 
или недоступных местах локализации при проведении 
рутинной электронейромиографии [27].

В настоящее время выявление повышенного уров-
ня анти-GM1‑аутоантител является поддерживающим 
диагностическим критерием при данном заболевании, 
оказывающим помощь при установлении окончатель-
ного диагноза в сложных случаях. Однако диагности-
ческая значимость наличия анти-GM1‑IgM при MMН 
варьирует от 30 до 80 %, в связи с чем отрицательные 
результаты иммунологического исследования при на-
личии других критериев не исключают диагноз ММН. 
Кроме того, стоит отметить случаи повышения титра 
анти-GM1‑аутоантител (анти-GM1‑IgM) у пациентов 
с БАС и другими аутоиммунными заболеваниями пе-
риферической нервной системы [4].

Цервикальная спондилогенная амиотрофия. Церви-
кальная миелопатия клинически наиболее часто может 
проявляться спастическим тетрапарезом с чувстви-
тельными и  вегетативными нарушениями и  в  боль-
шинстве случаев развивается у людей в среднем и по-
жилом возрасте, страдающих спондилезом шейного 
отдела позвоночника. P. H. Crandall и соавт. показали, 
что только двигательные нарушения в руках (а именно 
мышечная слабость и  атрофия мышц рук), без  ка-
ких‑либо чувствительных нарушений, встречаются 
у 7 % пациентов. Следует отметить отсутствие строгой 
корреляции между тяжестью спондилогенных изме-
нений и клиническими проявлениями ЦСА [10].

Диагностические клинические критерии ЦСА:
1) одно- или  двусторонняя мышечная слабость 

и атрофия верхних конечностей;
2) отсутствие чувствительных нарушений в верхних 

конечностях;
3) отсутствие нарушения двигательной функции 

в нижних конечностях и нарушения походки;
4) признаки незначительной иррадиирующей боли 

или ее отсутствие в верхних конечностях;
5) наличие поражения передних рогов спинного моз-

га и / или  нервных корешков в  межпозвонковых 
отверстиях на осевых и сагиттальных срезах при 

МРТ или КТ шейного отдела позвоночника – ги-
перинтенсивные сигналы в режиме Т2 на уровне 
передних рогов спинного мозга; однако данный 
критерий не является облигатным.
В мировой литературе ЦСА наиболее часто опи-

сывают как заболевание, клинически сходное с шейно-
грудной формой БАС, особенно на начальном этапе 
развития патологического процесса, когда в  дебюте 
заболевания присутствуют признаки поражения ис-
ключительно нижнего мотонейрона на шейном уровне. 
Помимо клинической картины, обе патологии сходны 
возрастом дебюта – в большинстве случаев заболевают 
лица среднего и пожилого возраста. Кроме этого у не-
которых пациентов с БАС также могут быть признаки 
шейного спондилеза [11]. При  этом важную роль 
в дифференциальной диагностике играет игольчатая 
электронейромиография. У пациентов с ЦСА нейро-
нальный процесс регистрируется только в тех мышцах, 
которые иннервируются из сегментов спинного мозга, 
вовлеченных в патологический процесс. У пациентов 
с БАС нейрональный процесс выявляется во всех мыш-
цах рук и плечевого пояса, получающих иннервацию 
из шейного утолщения спинного мозга. Поэтому не-
обходимо выполнение полного электронейромиогра-
фического исследования, включая исследование мышц 
шеи, паравертебральных и  грудных мышц, а  также 
мышц нижних конечностей [20].

Значительные трудности возникают при проведе-
нии дифференциального диагноза дистальной формы 
ЦСА с БХ (табл. 3). Оба заболевания имеют сходный 
патогенез и  аналогичные клинические признаки, 
но  различия по  возрасту дебюта обоих заболеваний 
нередко играют важную роль. Если ЦСА развивается 
у пациентов среднего и пожилого возраста, то для БХ 
наиболее частый возраст дебюта – 20–25 лет. Однако 
наибольшие затруднения возникают в  тех случаях, 
когда БХ развивается в позднем возрасте, а симптомы 
ЦСА появляются в более молодом возрасте. В связи 
с этим в литературе до сих пор сохраняются некоторые 
разногласия: можно  ли считать, что  БХ  – молодой 
вариант дистальной формы ЦСА, или же ЦСА – взро-
слая форма БХ [22].

В редких случаях следует проводить дифференци-
альный диагноз с полиомиелитом и постполиомиелит-
ным синдромом. Отличия: 1) полиомиелит связан с пе-
ренесенной инфекцией; 2) постполиомиелитный 
синдром возникает через много лет после острого за-
болевания; 3) БХ развивается без  предшествующей 
инфекции.

Мононевропатии (например, синдром запястного 
канала, невропатия лучевого / локтевого нерва) также 
следует рассматривать в списке заболеваний при про-
ведении дифференциальной диагностики. Отличия: 
1) при  мононевропатиях выявляются сенсорные 
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нарушения (боль, парестезии); 2) БХ – чисто моторное 
поражение; 3) электромиография при БХ демонстри-
рует поражение передних рогов, а не периферических 
нервов.

Таким образом, БХ является редкой разновидно-
стью цервикальной миелопатии, связанной со сгиба-
нием шеи, вызывающим атрофию ШОП спинного 
мозга и асимметричное уплощение с преимуществен-
ным поражением клеток передних рогов спинного 
мозга. Это происходит из‑за смещения спинного моз-
га вперед при сгибании шеи и его компрессии за счет 
отслоения задней твердой мозговой оболочки. Пора-

жение спинного мозга происходит из‑за  повторяю-
щихся движений шеи при  сгибании и  разгибании, 
что приводит к избирательному повреждению клеток 
переднего рога спинного мозга и их атрофии.

Приведенный клинический случай представляет 
собой один из вариантов БХ, протекающей с асимме-
тричным поражением обеих верхних конечностей в ди-
стальных отделах, однако каскад симптомов наруше-
ния двигательной системы в динамике демонстрирует 
трудности установления диагноза при первичном об-
ращении. «Золотым стандартом» диагностики БХ яв-
ляется МРТ ШОП в положении сгибания.
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«Атлас электроклинической диагностики  
и терапии эпилепсии». Синдром Драве   

13 января 2025 г. безвременно ушел из жизни Константин Юрьевич Мухин – доктор медицинских наук, про-
фессор, руководитель Объединения медицинских учреждений по диагностике, лечению и реабилитации заболе-
ваний нервной системы и эпилепсии им. Святителя Луки, международно признанный эксперт в диагностике и ле-
чении эпилепсии, высококвалифицированный врач-невролог, имеющий более чем 38-летний опыт работы  
с больными эпилепсией, блестящий ученый, работы которого получили всемирное признание и широко известны 
как в нашей стране, так и за рубежом. 

Профессор Мухин оставил богатое научное наследие, включающее более 400 научных работ, 20 монографий, 
многочисленные лекции и семинары. Последний труд блестящего ученого – «Эпилепсия. Атлас электроклинической 
диагностики и терапии» в 2 томах – является вершиной его научного творчества и обобщает результаты всей науч-
ной и практической работы авторов. Фундаментальный труд вышел в свет в 2023–2024 гг.: в декабре 2023 г. был 
опубликован 1-й том1 и осенью 2024 г. – 2-й том2. Авторы Атласа: Константин Юрьевич Мухин (д.м.н., профессор, 
врач-невролог, эпилептолог; руководитель Института детской и взрослой неврологии и эпилепсии им. Святителя 
Луки), Лариса Юрьевна Глухова (к.м.н., доцент, врач-невролог, эпилептолог, врач функциональной диагностики), 
Алексей Александрович Холин (д.м.н., профессор, врач-невролог, врач функциональной диагностики).

С 1-го номера 2025 г. мы открыли в «Русском журнале детской неврологии» рубрику «Наследие профессора  
К.Ю. Мухина», в которой будем знакомить читателей с научными трудами Константина Юрьевича и публиковать 
часть одной главы из «Атласа электроклинической диагностики и терапии эпилепсии».

Выбор фрагментов Атласа для публикации будет определяться читателями. Напишите нам, какие темы Вас 
интересуют в первую очередь. Адрес редакции: center@epileptologist.ru

В этом номере «Русского журнала детской неврологии» по просьбам читателей мы публикуем фрагменты  
из главы 29 тома 2, посвященной  синдрому Драве3. 

Синдром Драве (СД) – эпилептическая энцефало-
патия с дебютом на первом году жизни, проявляюща-
яся фебрильными и афебрильными генерализован-
ными и фокальными приступами, с наличием мио- 
клонических пароксизмов в типичных случаях, отста-
ванием в психическом развитии и резистентностью  
к антиэпилептической терапии (Ch. Dravet и соавт., 
2019).

В классификации 1989 г. СД занимал особое место, 
относясь к формам эпилепсии, имеющим как генера-

лизованные, так и фокальные клинические проявле-
ния. В новой международной классификации эпилеп-
тических синдромов 2022  г. заболевание относится 
к  группе эпилептических синдромов неонатального 
и младенческого возраста и представляет собой энце-
фалопатию развития и  эпилептическую (A.T.  Berg, 
I. E. Scheffer, 2011; J. Engel, 2013; E. С. Wirrell и соавт., 2022; 
S. M. Zuberi и соавт., 2022). Согласно современной эти-
ологической классификации, СД относится к группе 
генетических эпилепсий (I. Scheffer и соавт., 2017).

1Мухин К.Ю., Глухова Л.Ю., Холин А.А. Эпилепсия. Атлас электроклинической диагностики и терапии. Т. 1. М.: Русский печатный двор, 
2023. 912 с.  
2Мухин К.Ю., Глухова Л.Ю., Холин А.А. Эпилепсия. Атлас электроклинической диагностики и терапии. Т. 2. М.: Русский печатный двор, 
2024. 884 с. 
3Мухин К.Ю. Синдром Драве. В кн.: Эпилепсия. Атлас электроклинической диагностики и терапии. Т. 2. М.: Русский печатный двор, 2024. 
С. 240–273.

Памяти Шарлотты Драве
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Заболевание было впервые описано Charlotte 
Dravet в 1978 г. во Франции, затем подробное описание 
было представлено Ch. Dravet и  соавт. в  1982  г. Так 
как миоклонические приступы при СД обычно присо-
единяются лишь через несколько лет с момента дебюта 
заболевания, могут отсутствовать при «пограничных» 
случаях, а также в связи с существованием различных 
форм «миоклонических эпилепсий» с тяжелым течени-
ем было решено отдать предпочтение именному назва-
нию – «синдром Драве» (Ch. Dravet и соавт., 2005). Пре-
дыдущее наименование «тяжелая миоклоническая 
эпилепсия младенчества» в настоящее время не реко-
мендовано к применению.

Этиология. В  настоящее время установлено, 
что причиной развития СД является мутация, затра-
гивающая альфа-1-субъединицу натриевых каналов 
нейронов (С.В. Михайлова и соавт., 2011; R. Nabbout, 
2017; D. Steel и соавт., 2017). Данный локус, находя-
щийся на  хромосоме 2q24.3, получил маркировку 
SCN1A. Мутации в этом гене (более 1200 различных 
вариантов!) обычно возникают de novo и  относятся 
к  так называемым усеченным или, реже, миссенс-
мутациям; однако существует около 10 % пациентов, 
у  которых предполагается мутация de novo, но  они 
имеют одного родителя, который является мозаиком 
по данной мутации (L. Claes и соавт., 2001; C. Marini 
и соавт., 2007; D. Steel и соавт., 2017; C. T. Myers и со-
авт., 2018). Подавляющее большинство пациентов (но 
не 100 %!) имеют данный тип мутации. Предполага-
ется, что  существуют и  некоторые другие мутации, 
детерминирующие развитие СД (или Драве-подобных 
заболеваний), в частности мутации GABRG2 (на хро-
мосоме 5q34), CHD2, GABRA1, STXBP1 с доминантным 
типом наследования, а также в гене SCN1B с рецес-
сивным наследованием (Ch. Dravet и  соавт., 2009; 
A.  Suls и  соавт., 2013; R.  Nabbout, 2017; D.  Steel  
и соавт., 2017).

Важная особенность СД – нередкое наличие эпи-
лепсии или фебрильных приступов среди родственни-
ков пробандов: от 25 до 71 % (Ch. Dravet и соавт., 1992; 
M. Nieto-Barrera и соавт., 2000). Клинический фенотип 
при «классической» мутации SCN1A имеет очень ва-
риабельный спектр проявлений: от относительно «до-
брокачественных» случаев при фебрильных приступах 
и  синдроме фебрильных приступов плюс до  крайне 
тяжелых форм – СД и SCN1A-ассоциированной ран-
ней младенческой энцефалопатии развития и эпилеп-
тической (К.Ю.  Мухин, А. С.  Петрухин, 2020; 
G.  Berecki и  соавт., 2019; I. O.  Miller, M. A.  Sotero de 
Menezes, 2019).

Клиническая картина. Согласно обобщенным дан-
ным, частота СД составляет около 6–8 % среди всех 
форм эпилепсии с  дебютом на  первом году жизни 
и  не  менее 1  % среди всех детских эпилепсий  

(С. Chiron и  соавт., 2000; Ch. Dravet и  соавт., 2009;  
Ch. Dravet, Guerrini R., 2011). По данным Ch. Dravet 
и соавт. (2005), возрастной интервал начала заболева-
ния – от 2 до 12 мес (максимум 5–8 мес); в нашем ис-
следовании – от 2 до 10 мес (К.Ю. Мухин и соавт., 1997; 
К. Ю. Мухин, 2011); по критериям Лиги – от 2 до 20 мес 
(S.M. Zuberi и соавт., 2022).

Отягощенный перинатальный анамнез отмечается 
в 22–40 % случаев (F. Ragona и соавт., 2011; Ch. Dravet 
и соавт., 2019).

Для СД характерен полиморфизм эпилептических 
приступов: фебрильные судороги, фокальные мотор-
ные (включая гемиклонические и  билатеральные  
тонико-клонические), генерализованные тонико- 
клонические, альтернирующие гемиконвульсии, 
миоклонические, атипичные абсансы, фокальные 
с  остановкой активности, эпилептический статус  
(К. Ю. Мухин, 2011; Ch. Dravet и соавт., 2012). Тони-
ческие приступы в  типичных случаях отсутствуют, 
но могут наблюдаться у отдельных больных (Ch. Dravet, 
R. Guerrini, 2011). Выделяют 3 стадии течения заболе-
вания: фебрильная (до 1–2  лет), катастрофическая 
(2–6  лет) и  относительной стабилизации (после 
6–8  лет) (T. Ohki и  соавт., 1997; R.  Nabbout, 2017;  
Ch. Dravet и соавт., 2019).

У  2/3 пациентов заболевание начинается с  фе-
брильных приступов. Нередко фебрильные судороги 
носят атипичный характер: высокая продолжитель-
ность приступов, фокальный компонент в структуре при-
ступов, альтернирующие гемиконвульсии. У 25 % боль-
ных с фебрильными приступами их продолжительность 
превышает 20 мин (Ch. Dravet и соавт., 1992), и в не-
которых случаях они трансформируются в эпилепти-
ческий статус (F. Ragona и соавт., 2010).

Характерным для  данного заболевания является 
появление фебрильно-провоцируемых миоклонико-
тонико-клонических приступов и  альтернирующих 
гемиконвульсий. Приступ начинается с  генерализо-
ванных миоклонических подергиваний (которые могут 
быть и асинхронными) нарастающей частоты и ампли-
туды, а  затем продолжается в короткую тоническую 
фазу и заканчивается клонической (M. Koutroumanidis, 
2018). Альтернирующие гемиконвульсии проявляются 
фокальными гемиклоническими пароксизмами, ме-
няющими сторонность от  приступа к  приступу 
или на протяжении одного приступа, что может созда-
вать впечатление о «ложно генерализованном» харак-
тере приступа (Ch. Dravet и соавт., 2019). После дли-
тельных гемиклонических приступов возможно 
появление паралича Тодда.

Примерно у 35 % больных первые приступы – афе-
брильные. Обычно это фокальные приступы (мотор-
ные, с остановкой активности и билатеральные тони-
ко-клонические), которые наблюдаются, по данным 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Miller IO%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20301494
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Sotero de Menezes MA%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20301494
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различных авторов, у  43–79 % больных (Ch. Dravet 
и  соавт., 2005; F.  Ragona и  соавт., 2010). Некоторые 
тонико-клонические приступы визуально определя-
ются как генерализованные, но при проведении видео
электроэнцефалографического мониторинга в  боль-
шинстве случаев констатируется их  региональное 
начало (M. Koutroumanidis, 2018).

Атипичные абсансы присоединяются после 1 года, 
обычно в возрасте 3–5 лет (Ch. Dravet и соавт., 2019). 
Характерно появление атипичных абсансов с атони-
ческим и  особенно миоклоническим компонентом. 
Возможно возникновение статуса абсансов.

Важным проявлением СД являются миоклониче-
ские приступы. Однако они редко возникают в начале 
заболевания. В  наших наблюдениях возраст дебюта 
миоклонических приступов варьировал от 1,5 до 4 лет 
(К.Ю. Мухин, 2011). Продолжительность заболевания 
с момента дебюта эпилепсии до появления миоклони-
ческих пароксизмов составляла от 1 года 3 мес до 3 лет 
9 мес (К.Ю.  Мухин и  соавт., 1997). В  исследовании 
T. Ohki и соавт. (1997) средний возраст присоединения 
миоклонических приступов составлял 2,2 года. В нача-
ле заболевания миоклонус клинически едва заметен, 
постепенно нарастает по интенсивности и частоте. Мио
клонус при СД подразделяется на 2 типа: массивный 
эпилептический миоклонус и сегментарный («неустой-
чивый» – «erratic») неэпилептический миоклонус  
(Ch. Dravet, R. Guerrini, 2011). Неэпилептический ми-
оклонус не  отражается на  электроэнцефалограмме 
(ЭЭГ), вовлекает преимущественно дистальные отделы 
конечностей и усиливается при выполнении точных 
движений. У небольшой части больных СД («погранич-

ные» случаи) эпилептический миоклонус может пол-
ностью отсутствовать (Ch. Dravet, R. Guerrini, 2011).

Важно отметить, что даже у детей старшего возра-
ста при СД констатируется появление и учащение эпи-
лептических приступов во время лихорадочных забо-
леваний. В этот же период обычно возникает и тяжелое 
статусное течение приступов (К.Ю. Мухин, А. С. Пе-
трухин, 2020).

Диагноз. СД необходимо дифференцировать прежде 
всего с метаболическими, митохондриальными и наслед-
ственно-дегенеративными заболеваниями центральной 
нервной системы, а также с другими формами эпилепсии, 
а именно синдромами Леннокса–Гасто, псевдо-Леннок-
са, Дозе. Нередкое преобладание фокальных приступов 
у пациентов старшего детского возраста и взрослых дик-
тует необходимость дифференцировать СД со структур-
ной фокальной эпилепсией (например, обусловленной 
фокальной кортикальной дисплазией).

Схожим по  клинической картине заболеванием 
является эпилепсия с умственной отсталостью, огра-
ниченная женским полом (C. Depienne и соавт., 2009). 
Это заболевание вызвано мутацией в  гене PCDH19, 
кодирующем белок протокодерин 19 (К.Ю.  Мухин 
и соавт., 2016; R. Nabbout, 2017). Диагноз верифици-
руется при  проведении молекулярно-генетического 
исследования. Оптимальным для диагностики СД яв-
ляется полное секвенирование экзома, а при отрица-
тельном результате – хромосомный микроматричный 
анализ экзонного уровня (D. Steel и соавт., 2017).

Приводим новейшие диагностические критерии 
СД по  классификации эпилептических синдромов 
2022 г. (S.M. Zuberi и соавт., 2022).

Диагностические критерии СД по новой классификации эпилептических синдромов Международной 
противоэпилептической лиги от 2022 г. (S. M. Zuberi и соавт., 2022)
Обязательные критерии
Приступы: повторные гемиклонические (часто меняющие сторонность от приступа к приступу); фокальные с перехо-
дом в билатеральные тонико-клонические и/или генерализованные тонико-клонические.
Возраст дебюта: 1–20 мес.
Течение заболевания: фармакорезистентная эпилепсия. Умственная отсталость.
Настораживающие признаки
Приступы: отсутствие в анамнезе длительных приступов (более 10 мин). Отсутствие фебрильной провокации приступов.
ЭЭГ: нормальная основная активность фона на ЭЭГ и отсутствие интериктальной эпилептиформной активности после 
2 лет жизни.
Возраст дебюта: 1–2 или 15–20 мес.
Развитие на момент дебюта: задержка развития в дебюте приступов.
Неврологический статус: очаговые неврологические симптомы (за исключением пареза Тодда).
Другие значимые исследования (генетические): отсутствие патогенных мутаций в гене SCN1A или других генах, детер-
минирующих развитие заболевания.
Течение заболевания: высокая эффективность блокаторов натриевых каналов (карбамазепин, окскарбазепин  
и фенитоин).
Критерии исключения
Приступы: эпилептические спазмы. Ранняя младенческая SCN1A-энцефалопатия развития и эпилептическая.
Нейровизуализация: локальные структурные изменения в мозге по данным магнитно-резонансной томографии, при-
водящие к эпилепсии.
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Вероятность развития СД высока у  детей с  дли-
тельными гемиклоническими или  билатеральными 
тонико-клоническими приступами на фоне лихорадки 
в возрасте младше 12 мес при отсутствии другой при-
чины заболевания. Повторение у детей более старше-
го возраста судорожных приступов (обычно на фоне 
лихорадки, носящих продолжительный или гемикло-
нический характер) позволяет более достоверно диаг-
ностировать СД. Диагноз может быть подтвержден 
при  помощи молекулярно-генетического анализа, 
обнаружившего патогенные мутации в  гене SCN1A  
(S.M. Zuberi и соавт., 2022).

В окончательный вариант международной класси-
фикации внесено уточнение (отсутствующее в проек-
те классификации): диагноз СД требует типичных 
клинических признаков и не может быть установлен 
только на  основании генетического анализа. Также 
и  отсутствие генетической мутации не  препятствует 
установлению диагноза на  основании клинических 
признаков. При установлении клинического диагноза 
лечение следует начинать незамедлительно (S.M. Zuberi 
и соавт., 2022).

Лечение и прогноз. СД относится к формам эпи-
лепсии, резистентным к лечению. Большое количест-
во антиэпилептических препаратов апробировано 
в лечении данного заболевания с вариабельным эф-
фектом. В качестве стартовой терапии рекомендована 
вальпроевая кислота (30–70 мг/кг/сут) или топирамат 
(3–10 мг/кг/сут) (К.Ю. Мухин, 2011). По нашему мне-
нию, комбинация вальпроат + топирамат является 
оптимальной при СД, особенно для предотвращения 
затяжных тонико-клонических приступов со статус-
ным течением (К.Ю. Мухин, А. С. Петрухин, 2020).

В  лечении применяются барбитураты, леветира-
цетам, зонисамид, сукцинимиды, перампанел, бензо-
диазепины и  даже соли брома (К. Ю.  Мухин, 1997; 
O.  Kanazawa, S. Shirane, 1999; B. Ceulemans и соавт., 
2004; Ch. Dravet, R.  Guerrini, 2011; J.  Engel, 2013; 
J. M. Wilmshurst и соавт., 2015). Ch. Dravet и соавт. (2019) 
считают оптимальной комбинацию вальпроат + клобазам 
(0,5–1,0 мг/кг/сут) + стирипентол� (30–50 мг/кг/сут). 
В соответствии с отчетом рабочей группы Лиги по ней-
ропедиатрии (2015) высокий доказательный уровень 
эффективности при СД имеет стирипентол (в сочетании 
с вальпроатом и клобазамом), в то время как топирамат, 
зонисамид, вальпроат, бромиды и кетогенная диета мо-
гут быть «возможно эффективны» на низком доказа-
тельном уровне (J.M. Wilmshurst и соавт., 2015). Пер-
спективными препаратами в лечении СД могут быть 
каннабидиол4 (лекарственная марихуана) и фенфлура-

мин4 (производное амфетамина), а также находящийся 
в стадии утверждения сотиклестат4 (Ch. Dravet и соавт., 
2019; S. Lattanzi и соавт., 2019; T. Polster, 2019).

Применение кортикостероидов, иммуноглобули-
нов и  стимулятора блуждающего нерва малоэффек-
тивно; эффект кетогенной диеты вариабелен (A. Anwar 
и соавт., 2019). Назначение фенитоина, вигабатрина, 
ламотриджина и карбамазепина/окскарбазепина про-
тивопоказано ввиду частой аггравации приступов 
(К.Ю. Мухин, А. С. Петрухин, 2020; R. Guerrini, C. Marini, 
2013). Вместе с тем последние данные свидетельствуют 
о том, что при мутации SCN1A с усилением функции 
и клинической картиной ранней младенческой энцефа-
лопатии развития и эпилептической могут быть наиболее 
эффективными антиэпилептические препараты, воздей-
ствующие на натриевые каналы (карбамазепин, лакос-
амид и др.) (S.M. Zuberi и соавт., 2022).

Большое значение для пациентов имеют занятия 
с логопедом, дефектологом, психологом, социальная 
адаптация. При  необходимости назначаются психо-
тропные препараты (транквилизаторы, нейролептики, 
антидепрессанты), а также атомоксетин для коррекции 
гиперактивности. С возрастом в части случаев бывает 
необходима ортопедическая коррекция (сколиоз, де-
формация стоп и  голеней) (Ch. Dravet, R.  Guerrini, 
2011).

Прогноз заболевания тяжелый. Приступы в боль-
шинстве случаев продолжаются во  взрослой жизни, 
хотя и с меньшей частотой, чем в детстве, и преиму-
щественно в  ночное время (R. Guerrini, C.  Marini, 
2013). По мнению Ch. Dravet и соавт. (2005), больные 
с фотосенситивностью и с аутоиндукцией приступов 
представляют собой самую тяжелую и резистентную 
к  терапии подгруппу пациентов с  СД. Смертность 
при СД составляет от 5,75 до 17,5 % случаев, главным 
образом это внезапная неожиданная смерть при эпи-
лепсии (sudden unexpected death in  epilepsy, SUDEP) 
(C.P. Panayiotopoulos, 2007; Ch. Dravet и соавт., 2019).

Изменения электроэнцефалограммы 
при синдроме Драве
Характерная особенность ЭЭГ при СД – сочетание 

региональной, мультирегиональной и диффузной эпи-
лептиформной активности с нарастанием во сне. У не-
большой части пациентов, особенно при редких при-
ступах и в младенческом возрасте, эпилептиформная 
активность в межприступном периоде может отсутст-
вовать (К.Ю. Мухин, А. С. Петрухин, 2020; Ch. Dravet 
и соавт., 2019). Высокоспецифичные электроэнцефа-
лографические паттерны при СД отсутствуют.

4Препарат не зарегистрирован в РФ.

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Wilmshurst JM%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=26122601
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Основная активность. Отмечаются замедление био
электрической активности фоновой записи и устой-
чивое доминирование тета-ритма с  частотой 4–6 Гц 
с «вплетением» единичных дельта-волн (рис. 1). При-
мерно у  1/3 больных основная активность остается 
в норме, но обычно дезорганизована выраженной те-
та-активностью (P. Giovanardi-Rossi и  соавт., 1990). 
Степень замедления основной активности при  СД 
может существенно флуктуировать в  зависимости 
от частоты приступов. При длительной ремиссии у не-
которых пациентов основная активность возвращает-
ся к  нормативным для  возраста показателям  
(Ch. Dravet и соавт., 2019). Стойкое замедление основ-
ной активности фона косвенно свидетельствует о вы-
раженном нарушении когнитивных функций. По мне-
нию большинства авторов, замедление основной ак-
тивности фоновой записи постепенно нарастает 
с увеличением возраста пациентов (R. Nabbout, 2017; 
M. Koutroumanidis, 2018).

Эпилептиформная активность. В начале заболева-
ния («фебрильная» стадия) эпилептиформная актив-
ность обычно отсутствует в фоновой записи, но может 
выявляться при пробе с ритмической фотостимуляци-
ей (РФС) (рис. 2). В развернутой («катастрофической») 
стадии СД наблюдается сочетание диффузной, реги-
ональной и  мультирегиональной эпилептиформной 
активности в течение одной записи ЭЭГ (70 % в на-
блюдении Ch. Dravet и соавт., 1992) (рис. 3). В более 
редких случаях констатируется только диффузная 
(обычно в начале заболевания) или только региональ-
ная/мультирегиональная пик-волновая активность 

(при длительном течении заболевания, особенно у детей 
старшего возраста и взрослых – стадия «относительной 
стабилизации»). По данным N. Specchio и соавт. (2012), 

Рис. 1. Пациентка Ч., 6 лет. Диагноз: синдром Драве. Характер 
приступов: билатеральные тонико-клонические, альтерниру-
ющие гемиконвульсивные, миоклонические. Лечение: вальпроат 
450 мг/сут, топирамат 87,5 мг/сут. Электроэнцефалография, 
бодрствование: замедление основной активности фоновой за-
писи до 6 Гц. Короткий диффузный низкосинхронизированный 
пик-волновой разряд в фоне с бифронтальным преобладанием

Рис. 2. Пациентка Ч., 2 года (та же пациентка, что на рис. 1). 
Электроэнцефалография, бодрствование: при  ритмической 
фотостимуляции с частотой 20 Гц возникает диффузный низ-
косинхронизированный разряд пик-волновой активности про-
должительностью около 1,5 с. Разряд заканчивается медлен-
ными дельта-волнами с  бифронтальным преобладанием, 
больше справа

Рис. 3. Пациентка Р., 4 года. Диагноз: синдром Драве. У мате-
ри пробанда в возрасте 33 лет также верифицирован синдром 
Драве. Характер приступов: билатеральные тонико-клониче-
ские, альтернирующие гемиконвульсивные, миоклонические, 
атипичные абсансы. Лечение: вальпроат 700 мг/сут, топирамат 
62,5 мг/сут, этосуксимид 600 мг/сут. Электроэнцефалография, 
сон: сочетание региональной пик-волновой активности в правой 
затылочно-задневисочной области с  диффузной. Диффузная 
активность представлена разрядом полипик-волновых комплек-
сов относительно высокой степени синхронизации, продолжи-
тельностью 1,5 с. Отмечается отчетливое преобладание поли-
спайков в задних кортикальных отведениях в начале разряда
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интериктальная эпилептиформная активность кон-
статируется в начале заболевания лишь у 22 % боль-
ных, а в развернутой стадии – у 77 %.

Диффузная активность представлена нечастыми 
короткими разрядами пик- или полипик-волн, нара-
стающими в период непосредственно после пробужде-
ния пациентов, нередко с последующим диффузным 
или региональным замедлением (рис. 4). Региональные 
острые волны и комплексы острая–медленная волна 
чаще отмечаются по височным отведениям, с течением 
времени приобретая мультирегиональный независимый 
характер (рис. 5). При этом на ЭЭГ бодрствования мо-
гут преобладать региональные эпилептиформные пат-
терны, а при засыпании и пробуждении – диффузные 
(К.Ю.  Мухин и  соавт., 2014). В  единичных случаях 
у больных СД нами была отмечена эпилептиформная 
активность по  типу доброкачественных эпилепти-
формных паттернов детства, что, вероятно, отражает 
«врожденное нарушение процессов созревания мозга» 
дополнительно к генетическому фактору возникнове-
ния эпилепсии.

Эпилептиформная активность, как диффузная, так 
и  региональная (мультирегиональная), нарастает 
во  сне, при  засыпании и  пробуждении. В  отличие 
от  большинства других эпилептических синдромов, 
она может уменьшаться, но не блокируется при насту-
плении быстроволнового (REM) сна (R. Guerrini, 
C. Marini, 2013). Электроэнцефалографическая струк-
тура сна, как правило, не нарушена. Медленных ком-
плексов острая–медленная волна, характерных 

для синдрома Леннокса–Гасто, не бывает при СД. Ин-
тересно, что в 4 из 60 случаев СД, описанных Ch. Dravet 
и соавт. (2019), были обнаружены пробеги быстровол-
новой активности с последующим уплощением био
электрической активности или появлением диффузных 
полипик-волновых разрядов. Данные электроэнцефа-
лографические паттерны напоминают «fast activity» 
и паттерны тонических приступов при синдроме Лен-
нокса–Гасто и могут косвенно свидетельствовать о на-
личии у больных СД скрытых тонических приступов 
во сне. У пациентов старшего детского возраста и взро-
слых во сне могут появляться диффузные пробеги по-
лиспайков с частотой 8–9 Гц невысокой амплитуды, 
продолжительностью 5–10 с (R. Nabbout, 2017).

В некоторых случаях во сне активируется регио-
нальная эпилептиформная активность в лобных отде-
лах, чаще бифронтально, которая в  медленном сне 
может принимать характер продолженной (Ch. Dravet 
и соавт., 2019).

Для  больных СД характерно появление ранней 
фотосенситивности на ЭЭГ. Возникновение генерали-
зованной пик-волновой активности при РФС описано 
у данных пациентов начиная с 3–6-месячного возраста 
(P. Giovanardi-Rossi и соавт., 1990). У 25 % больных СД 
генерализованная пик-волновая активность на  ЭЭГ 
обнаруживается в возрасте до 1 года, что является важ-
ным дополнительным диагностическим признаком 
заболевания, так как нехарактерно для других форм 

Рис. 4. Пациент Х., 6 лет. Диагноз: синдром Драве. Характер 
приступов: генерализованные тонико-клонические (серийные, 
со статусным течением), версивные, миоклонические. Лечение: 
вальпроат 600 мг/сут, топирамат 100 мг/сут. Электроэнце-
фалография, бодрствование: разряд высокоамплитудной диф-
фузной пик-волновой активности продолжительностью около 
1,5 с в фоне. Разряд заканчивается высокоамплитудными диф-
фузными медленными волнами дельта-диапазона

Рис. 5. Пациентка Р., 4 года (та же пациентка, что на рис. 3). 
Диагноз: синдром Драве. Характер приступов: билатеральные 
тонико-клонические, альтернирующие гемиконвульсивные, 
миоклонические, атипичные абсансы. Лечение: вальпроат 
700 мг/сут, топирамат 62,5 мг/сут, этосуксимид 600 мг/сут. 
Электроэнцефалография, пассивное бодрствование: мульти-
региональная эпилептиформная активность невысокого индек-
са с преобладанием в правых задневисочно-теменных и левых 
задневисочно-затылочных отведениях в  виде комплексов 
«сгруппированные острые волны – медленная волна»
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эпилепсии (R. Nabbout, 2017). Возможна также про-
вокация эпилептиформной активности в момент за-
крывания глаз (феномен «eye closure sensitivity») с по-
явлением приступов в  виде эпилептического 
миоклонуса век (рис. 6). Согласно наблюдениям 
H. Oguni и соавт. (2001), появление пароксизмальной 
активности на ЭЭГ зависит более от яркости и сильной 
контрастности светового стимула, а  не  от  частоты 
РФС. Нередко наблюдается провокация электроэнце-
фалографических аномалий и приступов при предъ-
явлении фотосенситивного паттерна (например, кру-
тящегося полосатого «волчка», юлы, кружка), а также 
при  просмотре телепередач с  близкого расстояния. 
РФС обычно провоцирует миоклонические приступы 
(включая эпилептический миоклонус век), реже – аб-
сансы, фокальные и билатеральные судорожные па-
роксизмы.

В  наблюдении Ch. Dravet и  соавт. (1992) среди  
63 больных СД фотосенситивность на ЭЭГ констати-

ровалась в  49  % случаев, дебютируя в  интервале  
от 3 мес до 5,5 года, постепенно уменьшаясь и исчезая 
у многих больных в подростковом и взрослом возрасте. 
При этом паттерн-сенситивность отмечалась у 11 % боль-
ных, появление эпилептиформной активности 
при просмотре телепередач – у 1,5 %, при закрывании 
глаз – у 16 %. Аутоиндукция приступов наблюдалась 
в 16 % случаев. F. Ragona и соавт. (2010) констатиро-
вали паттерн-сенситивность у  30  % больных СД, 
E. Fontana и соавт. (2004) – у 17 %. В связи с этим мы 
обращаем внимание на необходимость предъявления 
различных фотосенситивных паттернов при проведе-
нии электроэнцефалографического исследования всем 
больным СД.

Эффект гипервентиляции на ЭЭГ вариабелен. Воз-
можны провокация диффузной эпилептиформной актив-
ности и появление атипичных абсансов во время гипер-
вентиляции, что, однако, наблюдается нечасто.

В целом у больных СД обычно констатируется не-
высокий индекс эпилептиформной активности в меж-
приступном периоде, особенно в ранней возрастной 
группе и при редких приступах (R. Guerrini, C. Marini, 
2013). В связи с этим отнесение СД в группу эпилеп-
тических энцефалопатий представляется весьма сом-
нительным. По нашему мнению, СД – классическая 
энцефалопатия развития генетической этиологии. 
При этом частые эпилептические приступы, их ста-
тусное течение и эпилептиформная активность на ЭЭГ, 
вероятно, могут дополнительно ухудшать когнитивные 
функции, но не являются определяющими в развитии 
когнитивных нарушений при  данном заболевании. 
В новой классификации эпилептических синдромов 
2022 г. СД относится к энцефалопатии развития и эпи-
лептической генетической этиологии (S.M.  Zuberi 
и соавт., 2022).

Иктальная ЭЭГ. Иктальные характеристики при-
ступов при СД очень разнообразны, что, безусловно, 
свидетельствует об их патофизиологическом различии. 
Ch. Dravet и соавт. (2012) на основании данных кли-
нико-электроэнцефалографического исследования, 
проведенного у 60 больных СД в Центре Сент Поль 
им. Генри Гасто (Марсель), выделили 4 варианта судо-
рожных приступов при  данном синдроме: «истинно 
генерализованные», «ложно генерализованные», уни-
латеральные и «нестабильные судорожные» приступы. 
«Истинно генерализованные» тонико-клонические 
приступы характеризуются на ЭЭГ появлением гене-
рализованной быстрой активности 20–40 Гц нараста-
ющей амплитуды (тоническая фаза) с последующими 
регулярными ритмичными полиспайками или  ком-
плексами пик–волна (клоническая фаза). После при-
ступа в течение нескольких часов и даже дней может 
регистрироваться выраженное замедление основной 
активности фоновой записи.

Рис. 6. Пациентка Г., 13 лет. Диагноз: синдром Драве. Харак-
тер приступов: билатеральные тонико-клонические, миокло-
нические, эпилептический миоклонус век, атипичные абсансы, 
атонические. Лечение: вальпроат 1000 мг/сут, топирамат 
200 мг/сут, этосуксимид 750 мг/сут, перампанел 6 мг/сут. 
Электроэнцефалография, бодрствование, приступ эпилепти-
ческого миоклонуса век: сразу после закрывания глаз (окулогра-
фический артефакт в лобных отведениях) появляется диффуз-
ная эпилептиформная активность в  виде комплексов  
пик-/полипик–волна и «сгруппированные острые волны – мед-
ленная волна» с амплитудным преобладанием в левых задних 
кортикальных отведениях, продолжительностью 4 с. Перед 
началом диффузного разряда отмечается региональная актив-
ность острая–медленная волна в левых задних кортикальных 
отведениях. По  данным видеоэлектроэнцефалографического 
мониторинга, сразу после закрывания глаз (феномен “eye closure 
sensitivity”), в момент диффузного разряда на электроэнцефа-
лограмме, возникают заведение глазных яблок вверх и быстрое 
ритмичное «трепетание век» – эпилептический миоклонус 
век. Тестирование во время разряда свидетельствует о сохран-
ной осознанности
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«Ложно генерализованные» судорожные приступы 
имеют диссоциацию между клинической картиной 
и  данными иктальной ЭЭГ. Они могут начинаться 
с  клонических подергиваний лицевой мускулатуры 
(особенно периорбитальной), поворота головы, асим-
метричных тонических приступов с  последующими 
клоническими подергиваниями с преобладанием на од-
ной стороне. К  данному типу приступов Ch. Dravet  
и соавт. (2012) относят и приступы с альтернирующи-
ми гемиконвульсиями. Отмечаются различные сцена-
рии ЭЭГ во время данных приступов:

Начало с диффузных ритмичных медленных ком-
плексов острая–медленная волна с последующим па-
дением амплитуды и  затем появлением диффузной 
быстрой активности, заканчивающейся высокоампли-
тудными медленными волнами.

Начало с  диффузных медленных комплексов 
острая–медленная волна с последующим отчетливым 
преобладанием данных паттернов по одной гемисфе-
ре (унилатерально).

Начало с билатеральных, но асинхронных, с отчет-
ливым амплитудным преобладанием, пик-волновых 
комплексов.

Важно отметить, что  иктальные электроэнцефа-
лографические паттерны «ложно генерализованных» 
приступов всегда билатеральны (диффузны), но обыч-
но наблюдается их  отчетливая асимметрия с  самого 
начала или по мере продолжения приступа. Приступы 
оканчиваются диффузным уплощением биоэлектри-
ческой активности и/или появлением высокоампли-
тудных медленных волн. Окончание приступа по дан-
ным ЭЭГ не всегда легко определить, особенно если 
приступ возникает во сне.

«Нестабильные судорожные приступы» похожи 
на «ложно генерализованные» по кинематике, характе-
ризуясь различными билатеральными, но асимметрич-
ными, тоническими и  клоническими феноменами, 
а также альтернирующими гемиконвульсиями. Электро-
энцефалографические проявления крайне разнообразны. 
Основное отличие – изменение локализации иктальных 
паттернов ЭЭГ в течение одного приступа. Приступ может 
начаться иктальным электроэнцефалографическим пат-
терном, например в правой височной области, с последу-
ющим распространением кпереди в пределах своей гемис-
феры или с вовлечением противоположного полушария, 
или с билатеральным асинхронным распространением. 
Окончание разряда может быть как в зоне начала при-
ступа, так и в любом другом участке коры, включая про-
тивоположное полушарие. Пути распространения эпи-
лептиформной активности варьируют от  приступа 
к приступу даже у одного и того же пациента. Ch. Dravet 
и соавт. (2019) отмечают отсутствие четкой клинико-
электроэнцефалографической корреляции при «неста-
бильных судорожных приступах».

Во время миоклонических приступов на ЭЭГ кон-
статируются короткие (0,5–3 с) высокоамплитудные 
разряды генерализованной пик- или полипик-волно-
вой активности, нередко с бифронтальным или цент-
рально-теменно-вертексным преобладанием с обеих 
сторон (рис. 7). В редких случаях продолжительность 
разрядов может доходить до 10 с (R. Guerrini и соавт., 
2005). Точно синхронизировать данную активность 
с  эпилептическим миоклонусом возможно только 
при видеоэлектроэнцефалографическом мониторин-
ге с наложением миографических электродов. Следу-
ет обратить внимание на то, что не все миоклонические 
приступы при СД отражаются на ЭЭГ, так как при дан-
ном заболевании возможен и неэпилептический мио-
клонус. Рекомендовано обязательное наложение мио-
графических электродов при  проведении видео- 
электроэнцефалографического мониторинга.

При атипичных абсансах возникает диффузная пик-
волновая активность различной степени синхрониза-
ции, частотой 2–3,5 Гц, продолжительностью 3–10 с 
(Ch. Dravet и соавт., 2019) (рис. 8). В ряде случаев элек-
троэнцефалографические паттерны могут быть весьма 
схожими с таковыми при детской абсансной эпилеп-
сии, но при СД наблюдается их меньшая синхрониза-
ция и  регулярность. Могут отмечаться полиспайки 

Рис. 7. Пациент Х., 6 лет (тот же пациент, что на рис. 4). 
Диагноз: синдром Драве. Характер приступов: генерализованные 
тонико-клонические (серийные, со статусным течением), вер-
сивные, миоклонические. Лечение: вальпроат 600 мг/сут, то-
пирамат 100 мг/сут. Электроэнцефалография, бодрствование, 
ритмическая фотостимуляция, миоклонический приступ: 
при ритмической фотостимуляции на частоте 12 Гц регистри-
руется высокоамплитудный диффузный разряд пик-/полипик-
волновой активности продолжительностью около 1,5 с, кото-
рый заканчивается диффузным замедлением в ритме дельта. 
При видеоэлектроэнцефалографическом мониторинге синхрон-
но с разрядом на электроэнцефалограмме возникает миокло-
нический приступ, проявляющийся вздрагиванием плеч с легким 
приподниманием рук
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в  структуре пик-волновых комплексов. Отмечена 
как бифронтальная, так и биокципитальная акценту-
ация диффузных пик-волновых паттернов при атипич-
ных абсансах у  больных СД (T. Ohki и  соавт., 1997; 
H. Oguni и соавт., 2001). Нередко констатируется от-
четливое региональное начало диффузных разрядов 
(как правило, варьирующее от приступа к приступу), 
а также амплитудная асимметрия пик-волновых пат-
тернов (К.Ю. Мухин, 2011).

Иктальные электроэнцефалографические паттер-
ны фокальных приступов могут начинаться из лобных, 
височных или, реже, затылочных отведений, причем 
у ряда больных их начало может меняться от приступа 
к приступу (P. Giovanardi-Rossi и соавт., 1990). В неко-
торых случаях иктальные паттерны ЭЭГ могут быть 
билатеральными с отчетливым односторонним прео-
бладанием.

При унилатеральных приступах иктальные электро-
энцефалографические паттерны, как правило, латера-
лизованы по контралатеральной приступу гемисфере, 

но в отдельных случаях могут быть и диффузными с од-
носторонним преобладанием (Ch. Dravet и соавт., 2019). 
Типично начало приступа на ЭЭГ с разряда билате-
ральных гиперсинхронных медленных волн (с акцен-
том в передних отделах) частотой 2–3 Гц с отчетливым 
амплитудным преобладанием от контралатеральной 
приступу гемисферы, с  последующим замещением 
быстроволновой активностью частотой около 10 Гц, 
обычно также билатеральной, но  асимметричной  
(M. Koutroumanidis, 2018). Реже отмечается четкое 
одностороннее начало приступа по данным электроэн-
цефалографии, с появлением ритмичной пик-волновой 
активности, обычно локализованной по  лобно-цент-
ральным отведениям унилатерально (на противополож-
ной стороне клинической манифестации приступа). 
По мере продолжения приступа данная активность может 
чередоваться с быстроволновой активностью или корот-
кими периодами уплощения ЭЭГ (M. Koutroumanidis, 
2018). Латерализованное замедление обычно регистри-
руется в  течение нескольких дней после продолжи-
тельных унилатеральных приступов, особенно проте-
кающих с парезом Тодда.

Тонические приступы проявляются на ЭЭГ корот-
ким периодом уплощения биоэлектрической актив-
ности с последующим возникновением низкоампли-
тудной быстрой активности частотой 8–10 Гц  
(R. Nabbout, 2017). Возможен вариант, когда приступ 
начинается на ЭЭГ диффузной высокоамплитудной 
быстрой активностью с  последующим уплощением 
(электродекремент) в течение 2–3 с или появлением 
коротких нерегулярных разрядов высокоамплитудных 
медленных волн по всем отведениям, иногда череду-
ющихся с низкоамплитудными спайками (К.Ю. Му-
хин, 2004; H. Oguni и соавт., 2001).

Эпилептический статус «заторможенности» 
(“obtundation status epilepticus”) характеризуется нару-
шением сознания различной степени интенсивности, 
отсутствием или замедленностью реакции на окружа-
ющих, отсутствием контакта, в том числе и речевого 
(Ch. Dravet и соавт., 2019). При данном состоянии воз-
никают атипичные абсансы в сочетании с эпилептиче-
ским миоклонусом и, реже, с короткими тоническими 
приступами. В момент статуса на ЭЭГ регистрируется 
высокоамплитудная диффузная низкосинхронизиро-
ванная медленная активность (нередко с полным за-
мещением основной активности фоновой записи), 
чередующаяся с  низкоамплитудными спайками 
и острыми волнами, периодически формирующая пик-
волновые комплексы, возникающие мультирегиональ-
но (чаще) или  диффузно. Отмечается преобладание 
патологических электроэнцефалографических паттер-
нов в  лобно-центрально-вертексных отведениях  
(M. Koutroumanidis, 2018). В некоторых случаях кон-
статируется диффузная медленноволновая активность, 

Рис. 8. Пациентка Б., 5 лет. Диагноз: синдром Драве. Характер 
приступов: альтернирующие гемиконвульсивные, билатераль-
ные тонико-клонические, миоклонические. Лечение: вальпроат 
750 мг/сут, топирамат 125 мг/сут. Электроэнцефалография, 
бодрствование, атипичный абсанс: в фоне отмечается высоко-
амплитудный диффузный нерегулярный пик-/даблпик-волновой 
разряд общей продолжительностью около 4 с. Частота пик-
волновых комплексов составляет 3 Гц. Перед началом разряда 
отчетливо заметна региональная пик-волновая активность 
в левых задневисочных отведениях, затем распространение ее 
на всю левую гемисферу и далее диффузно. В момент появления 
диффузной эпилептиформной активности на электроэнцефа-
лограмме пациентка остановилась; возникли гипомимия, лег-
кий наклон головы, единичные подергивания головой по типу 
«да–да» – атипичный абсанс с атоническим и миоклоническим 
компонентом.
Примечание: в этом случае абсанс мы считаем атипичным, 
учитывая региональное начало по данным электроэнцефало-
графии
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а  низкоамплитудные спайки эпизодически заметны 
только в передних отведениях. H. Oguni и соавт. (2001) 
описали преобладание медленноволновой активности 
в задних отведениях у нескольких больных СД во вре-
мя статуса. Патологические паттерны ЭЭГ при эпи-
лептическом статусе «заторможенности» могут не пре-
терпевать каких-либо изменений, продолжаясь часами 
и днями, причем прямая корреляция между приступа-
ми, возникающими в период статуса, и результатами 
ЭЭГ в  этот момент нередко отсутствует (M. Bureau, 
B. Dalla Bernardina, 2011).

Медленноволновая активность. Ch. Dravet и соавт. 
(1992) описали у больных СД появление периодиче-
ской ритмической тета-активности частотой 4–5 Гц 
с преобладанием в центрально-париетальных отведе-
ниях или от вертекса. Данная активность уменьшает-
ся или блокируется полностью при записи с открыты-
ми глазами и, как  правило, заметна у  большинства 
пациентов уже с самого начала заболевания (M. Bureau, 
B.  Dalla Bernardina, 2011). Вместе с  тем, по  данным 
R. Nabbout (2017), тета-активность в центрально-вер-
тексных отведениях более характерна для пациентов 
старшего детского возраста и взрослых.

Продолженное региональное замедление на ЭЭГ 
может регистрироваться после тяжелых серийных эпи-
лептических приступов (особенно гемиконвульсивных 
с парезом Тодда) в течение нескольких дней или даже 
недель. Наличие стойкого продолженного региональ-
ного замедления в сочетании с региональной эпилеп-
тиформной активностью возможно у небольшой груп-
пы пациентов, имеющих локальный структурный 
дефект мозга по данным нейровизуализации, однако 
требует дифференциального диагноза со структурной 
фокальной эпилепсией (К.Ю.  Мухин и  соавт., 1997). 
Также после длительных билатеральных тонико-клони-
ческих приступов в течение нескольких часов или суток 
нередко констатируется диффузное замедление биоэлек-
трической активности (M. Koutroumanidis, 2018).

Динамика электроэнцефалографических паттернов. 
При СД патологическая активность на ЭЭГ претерпе-
вает отчетливые изменения в различные стадии забо-
левания. На  самых начальных этапах определяется 
лишь легкое замедление основной активности фоно-
вой записи, а  также тета-активность в  центрально-
париетально-вертексных отведениях, возникающая 
при закрывании глаз (M. Bureau, B. Dalla Bernardina, 
2011; K. E. Misulis, 2014). При этом эпилептиформная 
активность в межприступном периоде может полно-
стью отсутствовать.

Далее появляется диффузная эпилептиформная 
активность, нарастающая во сне. С течением времени 
на ЭЭГ возникают все более устойчивые региональные 

эпилептиформные паттерны, которые при  большой 
продолжительности заболевания могут полностью вы-
теснить генерализованные (К.Ю. Мухин и соавт., 2014; 
Ch. Dravet и соавт., 2009). Важно отметить, что с воз-
растом (у детей старшего возраста и взрослых) индекс 
эпилептиформной активности снижается, и у некото-
рых пациентов патологическая активность полностью 
исчезает в межприступном периоде или эпизодически 
регистрируется лишь во сне (Ch. Dravet и соавт., 2019) 
(рис. 9). У  подавляющего большинства подростков 
и взрослых с СД постепенно нарастает замедление ос-
новной активности фона с замещением тета-ритмом 
(C.B. Catarino и соавт., 2011). Электроэнцефалографи-
ческая структура сна, как правило, остается сохранной 
даже при длительном течении заболевания. С возрастом 
становятся менее выраженными фотосенситивность 
и  паттерн-сенситивность, которые констатируются 
у больных после 18 лет лишь в 12 % случаев (M. Bureau, 
B. Dalla Bernardina, 2011).

Отчетливое замедление основной активности фо-
новой записи, преобладание мультирегиональной эпи-
лептиформной активности, региональное замедление 
и выраженная фотосенситивность (паттерн-сенситив-
ность, феномен аутоиндукции) – наиболее прогности-

Рис. 9. Пациент Б., 11 лет. Диагноз: синдром Драве. Характер 
приступов: в настоящее время отмечаются миоклонические 
приступы, а также редкие фокальные моторные с переходом 
в билатеральные тонико-клонические (только во сне, в основ-
ном при гипертермии). Лечение: вальпроат 750 мг/сут, топи-
рамат 200 мг/сут. Электроэнцефалография, сон: в бодрство-
вании эпилептиформная активность отсутствует. Во  сне 
отмечаются редкие диффузные короткие, низкой степени 
синхронизации, разряды полипик-волновой активности. Про-
должительность диффузного полипик-волнового разряда 
на представленной эпохе записи электроэнцефалограммы со-
ставляет около 1 с
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чески неблагоприятные паттерны ЭЭГ при СД (F. Ragona 
и соавт., 2011; N. Specchio и соавт., 2012).

С целью дифференциальной диагностики приво-
дим ЭЭГ пациентов с 2 другими генетическими фор-
мами эпилепсии: синдромом Ангельмана (рис. 10) 

Рис. 10. Пациент К., 4 года. Диагноз: синдром Ангельмана. Ха-
рактер приступов: типичные фебрильные, фокальные моторные 
версивные, атипичные абсансы, миоклонические, атонические. 
Лечение: вальпроат 600 мг/сут, этосуксимид 500 мг/сут, кло-
базам 10 мг/сут. Электроэнцефалография, бодрствование 
(интериктально): регистрируются длительные пробеги моно-
морфной высокоамплитудной тета-/дельта-активности 
с включением низкоамплитудных спайков («зубчатый дельта-
паттерн») в затылочных отведениях билатерально («окципи-
тальный дельта-паттерн»). Спайковый компонент более вы-
ражен справа

Рис. 11. Пациентка  И., 6  лет. Диагноз: PCDH19-эпилепсия 
с  серийными приступами. Характер приступов: версивные, 
билатеральные тонико-клонические, альтернирующие геми-
конвульсивные, миоклонические, тонические. Лечение: вальпро-
ат 750 мг/сут, зонисамид 175 мг/сут, перампанел 6 мг/сут, 
клобазам 12,5 мг/сут. Электроэнцефалография, сон: чрезмер-
ное убыстрение ритма (воздействие бензодиазепинов). Сохран-
ность физиологических паттернов сна. Отмечается диффуз-
ный разряд пик-волновой активности невысокой степени 
синхронизации, продолжительностью чуть более 1 с. В начале 
диффузного разряда регистрируется региональная пик-волно-
вая активность в правых затылочных отведениях

и PCDH19-мутацией (Драве-подобный синдром у де-
вочек, дефицит протокадерина 19) (рис. 11).

Список литературы к главе находится в редакции 
и может быть предоставлен по запросу.

10 мая 2025 г. ушла из жизни Шарлотта Драве (Charlotte Dravet, Марсель, Франция)  – про‑
фессор, психиатр, детский невролог, эпилептолог, почетный консультант Policlinico A. Gemelli 
в Риме, президент Французской лиги против эпилепсии (Ligue Française contre l’Epilepsie, LFCE) 
и член Комиссии по классификации различных видов эпилепсий Международной противоэпи‑
лептической лиги (International League Against Epilepsy, ILAE), наша коллега и близкий друг.

Профессор Шарлотта Драве получила всемирную известность прежде всего благодаря 
описанию синдрома Драве, названного ее именем. Синдром Драве признан одним из самых 
тяжелых эпилептических синдромов в детском возрасте.

Будучи на пенсии, она до последних дней жизни продолжала работать во Франции и Италии. 
Благодаря многолетнему сотрудничеству многие наши пациенты с синдромом Драве и другими 
тяжелыми формами эпилепсии смогли получить рекомендацию доктора Шарлотты Драве.

Профессор Драве много раз посещала Институт детской неврологии и  эпилепсии  
им. Святителя Луки, консультировала наших пациентов, выступала с лекциями. Она была нео‑
быкновенно добрым человеком высокой нравственности и духовности. К консультации каж‑
дого пациента она подходила творчески и глубоко, находила слова утешения, вселяла надежду, 
рассказывала о наиболее эффективных методах лечения, существующих в мире.

Профессор Драве многие годы входила в редакционный совет «Русского журнала детской 
неврологии».

Шарлотта Драве с сотрудниками Института детской 
неврологии и эпилепсии им. Святителя Луки на конференции 
в Нижнем Новгороде (июнь 2017 г.)

О т   р е д а к ц и и
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Opening new horizons in clinical practice of non-invasive pathogenetic therapy of SMA 5q
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«Открывая новые горизонты в клинической практике неинвазивной патогенетической терапии СМА 5q» – cим-
позиум с таким названием состоялся в рамках IX Научно-практической конференции Ассоциации детских невроло-
гов в  области миологии «НЕОМИО» «Открывая новые горизонты» с  международным участием. Мероприятие 
прошло в Москве с 17 по 19 апреля 2025 г. В работе конференции приняли участие специалисты из различных регио-
нов России и стран СНГ (очно и в формате онлайн).

В рамках симпозиума обсуждались достижения в диагностике спинальной мышечной атрофии 5q, связанные 
с внедрением неонатального скрининга, и преимущества начала лечения на досимптоматической стадии, которое 
стало возможным именно благодаря совершенствованию ранней диагностики заболевания. Рассматривались вопро-
сы эффективности и переносимости патогенетической терапии спинальной мышечной атрофии 5q с акцентом 
на преимущества неинвазивной терапии препаратом рисдиплам.

Модератором симпозиума стал президент Ассоциации детских неврологов в области миологии «НЕОМИО», 
руководитель Российского детского нервно-мышечного центра, ведущий научный сотрудник отдела психоневрологии 
и эпилептологии Научно-исследовательского клинического института педиатрии и детской хирургии им. Ю. Е. Вель-
тищева ФГАОУ ВО «Российский национальный исследовательский медицинский университет им. Н. И. Пирогова» 
Минздрава России, доцент кафедры неврологии, нейрохирургии и медицинской генетики им. акад. Л. О. Бадаляна 
педиатрического факультета ФГАОУ ВО «Российский национальный исследовательский медицинский университет 
им. Н. И. Пирогова» Минздрава России, к.м.н. Дмитрий Владимирович Влодавец.

Клинический случай по переводу пациента на неин-
вазивную патогенетическую терапию спинальной мы-
шечной атрофии (СМА) 5q представила заведующая 
неврологическим отделением ГБУЗ НО «Нижегородская 
областная детская клиническая больница», врач-невро-
лог, врач физической и  реабилитационной медицины 
Татьяна Андреевна Самофал.

Данный клинический случай интересен, прежде 
всего, семейным анамнезом. В  этой семье 2 сестры 
(с разницей в возрасте 5 лет – 2005 и 2010 г. р.) страдают 
СМА 5q 3‑го типа, с аналогичным течением заболева-
ния. В данном клиническом примере мы рассматри-
ваем историю болезни младшей сестры и обсуждаем 

следующие основные вопросы: какие факторы приве-
ли к решению о смене патогенетической терапии (пе-
реходе на пероральный прием рисдиплама) у данной 
пациентки и  как  должен выстраиваться консенсус 
между медицинскими специалистами и семьей.

Клинический случай
Младшая сестра (2010 г. р.) родилась от 2‑й беремен-

ности, протекавшей без особенностей, 2‑х срочных са-
мостоятельных родов, масса тела при рождении – 3250 г, 
оценка по шкале Апгар – 8 / 9 баллов. Моторное и речевое 
развитие до 1,5 года соответствовало возрасту (начало 
самостоятельной ходьбы после 1 года 2 мес). С 1,5 года 

https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/
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отмечена манифестация двигательных нарушений: сла-
бость в ногах, утомляемость при двигательной актив-
ности, изменение стереотипа походки. В 2 года девочку 
впервые госпитализировали в неврологическое отделение, 
где у нее была диагностирована СМА 5q 3‑го типа (деле-
ция экзонов 7–8 гена SMN1, 3 копии гена SMN2). С 3 лет 
отмечено усиление двигательных нарушений: нарастание 
слабости в нижних конечностях, более частые падения 
при ходьбе, появились миопатические приемы при вста-
вании с пола; в 7 лет – потеря амбулаторности (девоч-
ка перестала самостоятельно ходить). Патогенетиче-
ская терапия (препарат нусинерсен, интратекальное 
введение) началась в  возрасте 11  лет (на  этом этапе 
у пациентки уже была утрачена амбулаторность и сфор-
мировались грубые ортопедические осложнения, в том 
числе со стороны позвоночника). На момент начала па-
тогенетической терапии показатель по  расширенной 
шкале оценки моторных функций больницы Хаммерсмит 
(Hammersmith Functional Motor Scale–Expanded, HFMSE) 
составил 14 баллов, показатель по пересмотренному мо-
дулю оценки двигательной функции верхних конечностей 
(Revised Upper Limb Module, RULM) – 26 баллов. На фо-
не 1‑го этапа патогенетической терапии (с 11 до 14 лет) 
при наблюдении в динамике была отмечена некоторая 
положительная динамика в двигательной сфере: оценка 
по HFMSE – 16 баллов (+2), оценка по RULM – 29 бал-
лов (+3); девочка начала самостоятельно садиться из по-
ложения лежа, самостоятельно надевать одежду на 
верхнюю часть тела, перемещаться из кресла-каталки 
на кровать. Однако, несмотря на указанные положитель-
ные изменения, отмечалось прогрессирование вторичных 
ортопедических осложнений (грубая сколиотическая 
деформация позвоночника, сгибательные контрактуры 
коленных суставов), появился хронический болевой син-
дром (боли в спине в положении сидя – основном положе-
нии у данной пациентки), а также симптомы коморбид-
ного тревожно-депрессивного расстройства. Поэтому 
при  очередной плановой госпитализации девочка и  ее 
мать отказались от дальнейшего интратекального вве-
дения препарата и настаивали на переходе на неинва-
зивную терапию (препаратом рисдиплам). Возраст па-
циентки на  тот момент составил 14 лет. Последнее 
введение нусинерсена было проведено в сентябре 2024 г. 
(всего выполнено 14 введений препарата). В  октябре 
2024 г. состоялся врачебный консилиум с участием 8 раз-
ных специалистов (включая ортопеда, нейрохирурга и ме-
дицинского психолога). Пациентка предъявляла жалобы 
на прогрессирующее ограничение двигательной активно-
сти, выраженную деформацию позвоночника, боли в спи-
не в положении сидя (без боли могла находиться в этом 
положении до 30 мин). В невролого-ортопедическом ста-
тусе: когнитивных и  речевых нарушений не  выявлено. 
В моторной сфере: ограничен объем движений в верхних 
и нижних конечностях, двигательные переходы в преде-

лах кровати пациентка осуществляет крайне ограни-
ченно и нуждается в помощи взрослого; самостоятельно 
не садится; положение сидя поддерживает без ограни-
чения во  времени (при  использовании корсета Шено); 
самостоятельно не встает; положение стоя с поддер-
жкой взрослого не удерживает; отмечаются сгибатель-
ные контрактуры коленных суставов; сухожильные реф-
лексы не определяются. Мультиспиральная компьютерная 
томография позвоночника от октября 2024 г.: картина 
выраженного ротационного S-образного сколиоза IV сте-
пени (значительно затрудняющего поиск доступа 
для  интратекального введения), spina bifida S1, выра-
женной косой деформации грудной клетки. Электрокар-
диография: предсердный ускоренный ритм, частота 
сердечных сокращений – 95 уд / мин, нормальное положе-
ние электрической оси сердца, высокий зубец R в отве-
дении V6 (связанный с репозиционными изменениями – 
деформацией грудной клетки), изменение процессов 
реполяризации (снижение амплитуды зубца T). Эхокар-
диография: признаки диагональной трабекулы полости 
левого желудочка. Исследование функции внешнего ды-
хания: некорректное выполнение пробы с форсированным 
выдохом. Импульсная осциллометрия: небольшие нару-
шения проходимости дыхательных путей перифериче-
ского типа. Консультация медицинского психолога: эмо-
циональная сфера с высоким тревожным и депрессивным 
компонентами. Рекомендованы длительные занятия 
с психологом и решение вопроса о назначении медикамен-
тозной терапии. На основании полученных данных уста-
новлен клинический диагноз: СМА 5q 3‑го типа. Оценка 
по HFMSE – 16 баллов, оценка по RULM – 29 баллов. 
Осложнения основного диагноза: нейромышечный про-
грессирующий грудопоясничный кифосколиоз IV степени 
по Чаклину, грубая деформация грудной клетки, выра-
женный перекос таза вправо, spina bifida S1, сгибатель-
ные контрактуры коленных суставов. Сопутствующий 
диагноз: миопия средней степени тяжести обоих глаз, 
смешанное тревожно-депрессивное расстройство.

Какие факторы привели к решению о смене пато-
генетической терапии?

В фокусе обсуждения было 4 фактора:
• клинический фактор: отрицательная динамика 

в ортопедическом статусе (прогрессирование ней-
ромышечного сколиоза с торсией позвоночника, 
уменьшением размера межпозвоночных проме-
жутков на  нижнегрудном и  пояснично-крестцо-
вом уровнях);

• технический фактор: крайне сложный опыт выпол-
нения интратекальных манипуляций нейрохирур-
гом (длительность процедуры до 1,5 ч, до 18 попы-
ток осуществления интратекального доступа без 
ультразвуковой навигации, без метода электронно-
оптического преобразования, невозможность ис-
пользования в  настоящее время компьютерно- 
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томографической навигации) в сочетании с усиле-
нием болевого синдрома после интратекальных 
манипуляций и  высоким риском развития ятро-
генных осложнений;

• семейный фактор: негативный опыт проведения 
интратекальных манипуляций у  старшей сестры 
с аналогичным заболеванием, которая уже годом 
ранее перешла на патогенетическую терапию с пе-
роральным приемом препарата рисдиплам. Сле-
дует учитывать, что применение разных методов 
лечения у 2 пациенток в одной семье значительно 
снижает качество жизни семьи;

• психологический фактор: психологическое состо-
яние пациентки и  членов ее семьи, категориче-
ский отказ семьи от проведения общей анестезии 
(с  учетом предшествующего негативного опыта 
у старшей сестры).
Безусловно, последний фактор имеет большое зна-

чение, особенно с учетом подросткового возраста па-
циентки.

По  результатам проведенных дважды телемеди-
цинских консультаций с ФГАУ «Национальный меди-
цинский исследовательский центр здоровья детей» 
Минздрава России, а  также врачебной комиссии 
в условиях ГБУЗ НО «Нижегородская областная дет-
ская клиническая больница» пациентка была переве-
дена на  неинвазивную патогенетическую терапию 
препаратом рисдиплам. Он был введен через 4 мес 
после прекращения терапии нусинерсеном, согласно 
рекомендациям. Была рекомендована консультация 
хирурга-вертебролога для  определения дальнейшей 
тактики лечения сколиоза. Динамика рентгенологи-
ческой картины за 5 лет (2019–2024 гг.) демонстрирует 
значительное прогрессирование деформации позво-
ночника.

При наблюдении в динамике после смены метода 
патогенетической терапии (осмотр неврологом по ме-
сту жительства в марте 2025 г.) состояние пациентки 
стабильное, без ухудшения; госпитализация планиро-
валась в апреле 2025 г.

Анализ данного клинического случая позволяет 
сделать следующие выводы: решение о смене патоге-
нетической терапии должно быть всесторонне взвешен-
ным и  обоснованным, и  иногда оно представляется 
необходимым (!); решение принимается в консенсусе 
между медицинскими специалистами, пациентом и его 
семьей; при принятии данного решения важно учиты-
вать максимальное количество факторов и нельзя иг-
норировать психологический фактор (!). Хотя регуляр-
ное наблюдение у клинического психолога не входит 
в  клинические рекомендации (указана возможность 
«привлечения других специалистов по  необходимо-
сти»), хотелось бы подчеркнуть, что привлечение кли-
нического психолога при наблюдении пациента в ди-

намике является не менее необходимым, чем участие 
любых других специалистов.

Клинический случай по  применению неинвазивной 
патогенетической терапии СМА 5q у пациентов на до-
симптоматической стадии заболевания представила 
врач-невролог, главный внештатный детский специа-
лист-невролог Минздрава Алтайского края, заведующая 
психоневрологическим отделением КГБУЗ «Алтайский 
краевой клинический центр охраны материнства и дет-
ства» Анна Анатольевна Голенко.

В  настоящее время в  Алтайском крае пациенты 
с  СМА 5q, получающие патогенетическую терапию, 
распределяются следующим образом: 12 больных по-
лучают нусинерсен, 11 – рисдиплам, 8 пациентов по-
лучили генозаместительную терапию (препаратом 
онасемноген абепарвовек), из них 2 находятся на ком-
бинированной терапии и  получают после генозаме-
стительной терапии нусинерсен. Рисдиплам – единст
венный неинвазивный препарат для патогенетической 
терапии СМА 5q с системным действием, эффектив-
ность и безопасность которого подтверждена в широ-
кой популяции пациентов. Встраиваясь в матричную 
РНК, рисдиплам способствует синтезу полноценного 
белка SMN, что лежит в основе механизма действия 
препарата. За счет сохранения экзона 7 в транскрипте 
матричной РНК увеличивается количество полнораз-
мерной матричной РНК SMN2, что приводит к ста-
бильному увеличению синтеза белка SMN в централь-
ной нервной системе (ЦНС) и периферических тканях. 
Представляем 2 клинических случая СМА – 2 детей из 
разных семей, родившихся в мае 2024 г.; в настоящее 
время они еще не достигли возраста 1 года, имеют раз-
ные фенотипы, но получают одинаковое лечение.

Клинический случай 1
Мальчик с диагнозом: «G12. СМА 5q. Доклиническая 

стадия». При неонатальном скрининге обнаружена де-
леция экзона 7 гена SMN1 в  гомозиготном состоянии. 
В июне 2024 г. проведен анализ числа копий генов SMN: 
зарегистрированы 4 копии гена SMN2, копий гена SMN1 
не обнаружено. Из анамнеза жизни: ребенок от 2‑й бе-
ременности; у матери отягощенный соматический анам-
нез (хроническая артериальная гипертензия, гестацион-
ный сахарный диабет, ранее оперированная опухоль 
щитовидной железы (Т1N0M0)). Роды на 33‑й неделе, 
физиологические, масса тела при  рождении  – 2320 г, 
длина тела – 45 см, оценка по шкале Апгар – 6 / 7 баллов. 
С первых минут жизни возникли дыхательные нарушения, 
в связи с чем в течение суток проводилась респираторная 
поддержка в отделении реанимации. С 24 мая по 6 июня 
2024 г. ребенок находился в отделении патологии ново-
рожденных и недоношенных детей Перинатального цен-
тра «ДАР»; неонатальный скрининг проведен 29.05.2024, 
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ретест на СМА выполнен 03.06.2024. В неврологическом 
статусе (в возрасте около 3 нед): сознание ясное, эмо-
циональные реакции сохранены, слуховое и  зрительное 
сосредоточение определяется; очаговые симптомы и буль-
барные нарушения; сухожильные рефлексы вызываются 
(умеренной выраженности или оживлены); не обнаруже-
ны признаки мышечной гипотонии, фибрилляции языка; 
сила мышц в руках и ногах – 4–5 баллов. В целом состо-
яние пациента удовлетворительное, проявления заболе-
вания (СМА 5q) отсутствуют (доклиническая стадия). 
Рисдиплам был назначен на период до 2‑летнего возраста 
в  дозе 0,20  мг / кг / сут. В  декабре 2024  г. показатель 
по  тесту детской больницы Филадельфии для  оценки 
двигательных функций при нейромышечных заболевани-
ях у  новорожденных (Children’s Hospital of  Philadelphia 
Infant Test of Neuromuscular Disorders, CHOP INTEND) 
составляет 60 баллов. Ребенок развивается в соответ-
ствии с возрастными нормами.

Клинический случай 2
Мальчик с диагнозом: «G12.0. СМА 5q, 1‑й тип (бо-

лезнь Верднига–Гоффмана)». При генетическом иссле-
довании выявлена делеция экзона 7 гена SMN1 в гомози-
готном состоянии. В июне 2024 г. проведен анализ числа 
копий генов SMN методом мультиплексной полимеразной 
цепной реакции: зарегистрированы 2 копии экзонов 
7–8  гена SMN2, копий гена SMN1 не  обнаружено. 
Из анамнеза жизни: ребенок от 4‑й беременности, 2‑х ро-
дов на сроке 39 нед; масса тела при рождении – 4030 г, 
длина тела – 51 см. На 5‑е сутки ребенок был выписан 
домой. Наблюдался с диагнозом: «Церебральная ишемия 
I степени, синдром мышечной гипотонии. Неонатальная 
анемия легкой степени. Первоначальная убыль массы 
тела, восстановленная». Проведено исследование на на-
личие экзона 7 гена SMN1 методом мультиплексной по-
лимеразной цепной реакции: выявлена делеция экзона 7 
гена SMN1 в гомозиготном состоянии, что ассоцииро-
вано с развитием СМА 5q. Титр AAV9 – 1:100 (поло-
жителен; вероятно, материнские антитела; в дина-
мике результат отрицательный). В неврологическом 
статусе при первом осмотре выявлялись признаки мы-
шечной гипотонии и фибрилляции языка. При осмотре 
в возрасте около 8 мес, в декабре 2024 г.: сознание яс-
ное, эмоциональные реакции сохранены, улыбается, 
гулит, интересуется игрушками, берет и удерживает 
предмет, хорошо удерживает голову в вертикальном 
положении, переворачивается на бок самостоятельно. 
Реакция опоры на ноги кратковременна и быстро уга-
сает. Бульбарные нарушения отсутствуют. Отмеча-
ются фасцикуляции языка, мышечная гипотония, более 
выраженная в  верхних конечностях. Сухожильные 
рефлексы с рук умеренной живости, коленные и ахил-
ловы – не вызываются; оценка по CHOP INTEND со-
ставляет 58 баллов.

В обоих представленных случаях патогенетиче-
ская терапия препаратом рисдиплам (порошок 
для приготовления раствора для приема внутрь) на-
чалась в начале 2‑го месяца жизни. Расчетная доза 
рисдиплама составила: до  2 мес  – 0,15  мг / кг / сут, 
с 2 мес до 2 лет – 0,20 мг / кг / сут. Учитывая рост ре-
бенка и изменение массы тела, расчет потребности 
в препарате в дальнейшем следует проводить с уче-
том вероятного физического набора массы тела. Пе-
реносимость лечения хорошая, нежелательные яв-
ления на  фоне проводимой терапии рисдипламом 
не отмечены.

Полученные нами результаты коррелируют с дан-
ными исследования RAINBOWFISH, оценивавшего 
эффективность и безопасность препарата рисдиплам 
у  пациентов с  генетически подтвержденной и пред-
симптоматической СМА 5q. В данном исследовании 
большинство младенцев с 2 копиями гена SMN2 (7 (88 %) 
из 8 пациентов) к концу 12‑го месяца лечения были 
способны сидеть без  опоры в  течение 30 с, 4 (50 %) 
могли самостоятельно стоять, и 1 (13 %) ребенок на-
чинал ходить. Пациенты с 3 копиями SMN2 и более 
(n = 18) в большинстве случаев (n = 17 (94 %)) могли 
сидеть, 17 (94 %) пациентов могли самостоятельно 
стоять (из них 5 были способны стоять с опорой и 12 – 
самостоятельно), способность ходить сохранялась 
у 15 (83 %) детей (4 – с опорой, 11 – самостоятельно). 
У  всех детей бульбарные, респираторные и  речевые 
нарушения отсутствовали, они самостоятельно глота-
ли, принимали пищу через рот, без зондовой поддер-
жки. При  этом без  лечения пациенты с  СМА 5q 
1‑го типа никогда не могут сидеть без опоры.

В представленных 2 клинических случаях у обоих 
детей бульбарные нарушения отсутствуют, они само-
стоятельно глотают, принимают пищу через рот, зон-
довое питание и респираторная поддержка им не тре-
буются, и  в  настоящее время оба пациента могут 
длительно находиться в положении сидя. Первый ре-
бенок с  4 копиями гена SMN2 хорошо развивается 
и скоро начнет самостоятельно ходить. У второго ре-
бенка (с 2 копиями) есть минимальная опора на ноги, 
он сидит без опоры, и в целом его развитие оценива-
ется как удовлетворительное.

Таким образом, оба ребенка, получающие лечение 
рисдипламом на досимптоматической стадии заболе-
вания в течение почти 11 мес, смогли достичь способ-
ности сидеть без опоры (при этом пациент с 2 копия-
ми гена SMN2 сидит без  опоры более 5 с); первый 
пациент также может стоять и ходить с поддержкой. 
Оба ребенка достигли максимальных предварительных 
показателей по CHOP INTEND. У обоих детей сохра-
няются самостоятельное глотание и пероральное пи-
тание, и их когнитивные навыки соответствуют воз-
расту.
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Клинический случай по  применению неинвазивной 
патогенетической терапии СМА у пациентов, обнару-
женных в рамках проведения ретроскрининга, предста-
вил заведующий психоневрологическим отделением ГБУЗ 
«Детская краевая клиническая больница» Минздрава 
Краснодарского края, главный внештатный детский 
невролог Минздрава Краснодарского края Дмитрий Иго-
ревич Гукосьян.

К сожалению, в настоящее время ретроскрининг 
проводится еще  не  в  полном объеме. Возможно, 
при совершенствовании метода число больных СМА 
будет выше (среди больных детским церебральным 
параличом с  атонически-астатическими формами, 
неуточненной миопатией и другими заболеваниями). 
В настоящее время в Краснодарском крае выявлено 
88  детей с  СМА 5q, из  них СМА 5q 1‑го типа  –  
у 26 (30 %) детей, СМА 5q 2‑го типа – у 29 (33 %), СМА 
5q 3‑го типа – у 18 (20 %), доклиническая СМА 5q – 
у 15 (17 %). Из 88 детей 87 (99 %) обеспечены лекар-
ственным препаратом в регионе. Распределение пато-
генетической терапии таково: рисдиплам получают 
44  (51 %) пациента, нусинерсен – 16 (18 %), геноза-
местительную терапию препаратом онасемноген абе-
парвовек – 27 (31 %). Пациенты получают нусинерсен 
в ГБУЗ «Детская краевая клиническая больница», рис-
диплам вводится амбулаторно, а  наблюдение также 
проводится в  ГБУЗ «Детская краевая клиническая 
больница»; онасемноген абепарвовек пациенты полу-
чили в  федеральных центрах и  в  дальнейшем также 
наблюдаются в ГБУЗ «Детская краевая клиническая 
больница».

Представляем результаты неонатального скринин-
га, проводимого в Краснодарском крае в период с 1 ян-
варя 2022 г. по 31 декабря 2024 г. Наш край был в пилот-
ном проекте в 2022 г. Ежегодно неонатальный скрининг 
выявляет 7 пациентов с  СМА 5q. Из 158 400 родив- 
шихся детей 157 220 (99 %) новорожденных прошли 
скрининг; выявлен 21 ребенок с положительным ре-
зультатом исследования на  гомозиготную делецию:  
4 ребенка с 2 копиями гена SMN2, 9 детей с 3 копиями 
SMN2, 7 детей с 4 копиями SMN2, 1 ребенок с 5 копи-
ями SMN2. Дети с 3, 4 и 5 копиями имеют досимпто-
матическую стадию заболевания. Расчетная заболевае-
мость – 1:7486, при этом 33 % составили дети с 4 ко- 
пиями гена SMN2.

Клинический случай
Мальчик, 2013 г. р., 12 лет. Из анамнеза жизни: ре-

бенок от  7‑й беременности, протекавшей с  гестозом, 
3‑х срочных родов, масса тела при рождении – 3200 г, 
оценка по шкале Апгар – 8 / 9 баллов. Удерживает голову 
самостоятельно с 4 мес, самостоятельно сел в 7–8 мес, 
самостоятельно пошел в  14 мес; в  возрасте 1,5  года, 
со слов родителей, пережил стресс, после которого от-

мечен регресс двигательных и речевых навыков. В 4 года 
родители обратились к неврологу с жалобами на ходьбу 
на носочках и речевые нарушения, и ребенку был установ-
лен диагноз: «Детский церебральный паралич, атониче-
ски-астатическая форма. Расстройство экспрессивной 
речи, общее недоразвитие речи I–II уровня. Когнитивные 
нарушения». В неврологическом статусе в возрасте 4 лет 
(по данным медицинской документации): сухожильные 
рефлексы оживлены (особенно с нижних конечностей), 
патологические рефлексы с нижних конечностей, сни-
жение мышечного тонуса, формирующиеся контракту-
ры голеностопных суставов. Фразовая речь – с 4,5 года. 
В 2022 г. (в возрасте 9 лет) сохранялись жалобы на дис-
тальную установку стоп, прогрессировала слабость 
нижних конечностей. Неврологом был установлен диаг-
ноз: «Cпастическая параплегия Штрюмпеля (?)». Маг-
нитно-резонансная томография пояснично-крестцового 
отдела позвоночника от февраля 2022 г.: признаки спон-
дилодисплазии, нарушение статики позвоночника. Био-
химический анализ крови от января 2022 г. в норме, вклю-
чая показатели лактатдегидрогеназы и креатинкиназы. 
С 2020 г. отмечалось прогрессирование дефекта осанки. 
В августе 2022 г. ребенок был направлен на генетическое 
обследование с  предположением о  СМА, и  в  октябре 
2022 г. при генетическом обследовании была обнаружена 
гомозиготная делеция экзонов 7 и 8 гена SMN1; число 
копий гена SMN2 – 4. В январе 2023 г. у пациента со-
хранялись ходьба на носках, неустойчивая неуверенная 
походка, частые падения, нечеткость речи, снижение 
успеваемости в школе, поведенческие нарушения, агрес-
сивность в школе. В неврологическом статусе: сниже-
ние мышечного тонуса и коленных рефлексов, тремор 
вытянутых пальцев рук, деформация стоп, походка 
с опорой на дистальные отделы стоп. Оценка по HFMSE – 
49 баллов.

В апреле 2023 г. началась неинвазивная патоге-
нетическая терапия препаратом рисдиплам. Через 
5 мес патогенетической пероральной терапии, в сен-
тябре 2023  г. (возраст мальчика  – 10  лет), мать 
отметила значительное улучшение походки ребенка 
(стал значительно реже падать, травмироваться), 
мелкой моторики, навыка письма, произношения слов 
и четкости речи, а также его способность спускать-
ся по ступенькам без помощи рук. Оценка по HFMSE 
составила 57 баллов, что соответствует приросту 
8 (!) баллов спустя 5 мес от начала терапии. При на-
блюдении в динамике в январе и декабре 2024 г. оцен-
ка по  HFMSE оставалась стабильной и  составила 
57 баллов. Со слов матери, походка ребенка стано-
вится все более уверенной, увеличивается сила верх-
них конечностей, отмечается улучшение школьной 
успеваемости.

Данный клинический случай демонстрирует зна-
чительную эффективность терапии рисдипламом.
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Клинический случай по  применению неинвазивной 
патогенетической терапии у пациента с болезнью Верд-
нига–Гоффмана представила врач-невролог отделения 
патологии новорожденных и недоношенных детей ГАУЗ 
«Республиканская клиническая больница» Минздрава 
Республики Татарстан, доцент кафедры неврологии 
с курсами психиатрии, клинической психологии и меди-
цинской генетики Института фундаментальной меди-
цины и биологии ФГАОУ ВО «Казанский (Приволжский) 
федеральный университет», главный внештатный дет-
ский невролог Минздрава Республики Татарстан, к.м.н. 
Дина Вадимовна Айзатулина.

С 1 января 2023 г. в России была введена расши-
ренная программа неонатального скрининга на 36 но-
зологий (ранее скрининг включал только 5 заболеваний), 
включающая и  СМА 5q, что  значительно улучшило 
диагностику этого заболевания. Финальный молеку-
лярно-генетический анализ детей, попавших в группу 
риска, проводит ФГБНУ «Медико-генетический на-
учный центр».

За прошедший период (2 года 3 мес) неонатальный 
скрининг выявил в Республике Татарстан 5 пациентов 
с СМА 5q, из них в 3 случаях имело место рождение 
первого больного СМА 5q в семье, в 1 случае в семье 
уже был больной СМА 5q 1‑го типа, и в 1 случае ре
бенок с СМА родился от близкородственного брака 
(родители – двоюродные брат и сестра; такие случаи 
редко встречаются в Республике Татарстан). Один ре-
зультат скрининга был ложноположительным, ложно-
отрицательных результатов выявлено не было. Среди 
выявленных случаев 3 пациента получили генозаме-
стительную терапию. В 1 случае, где в семье уже был 
больной СМА 5q 1‑го типа, оба родителя являются 
носителем мутации, и во время беременности прово-
дилась биопсия ворсин хориона, но мать отказалась 
от прерывания беременности.

В настоящее время в целом в Республике Татарстан 
выявлено 35 детей с диагнозом СМА 5q. Семь пациен-
тов получили генозаместительную терапию препаратом 
онасемноген абепарвовек, из  них 3 пациента были 
выявлены при неонатальном скрининге и получили 
лечение на досимптоматической стадии заболевания. 
Двадцать пациентов получают нусинерсен, из  них  
2 пациента получают препарат при помощи резервуа-
ра Оммайя. Восемь пациентов получают неинвазивную 
патогенетическую терапию (рисдиплам), из них 2 па-
циента выявлены при помощи неонатального скри-
нинга и  находятся на  досимптоматической стадии 
заболевания.

Клинический случай 1
Мальчик, 2022 г. р. Родился до введения неонаталь-

ного скрининга на СМА 5q. Второй ребенок в семье; стар-
шая сестра здорова. Беременность протекала без осо-

бенностей. Роды на  фоне слабости родовой 
деятельности, на сроке 40 нед, масса тела при рожде-
нии – 3115 г, оценка по шкале Апгар – 8 / 9 баллов. С ро-
ждения отмечалась слабость и вялость сосания. На 4‑й 
день ребенок был переведен в отделение патологии но-
ворожденных с диагнозом: «Постнатальная пневмония 
средней степени тяжести, дыхательная недостаточ-
ность I степени. Перинатальное поражение ЦНС ги-
поксического генеза, синдром диффузной мышечной 
гипотонии». При  проведении магнитно-резонансной 
томографии на 7‑й день жизни выявлены мелкие кисты 
в области головки хвостатого ядра справа. Электро-
нейромиография на 4‑й день жизни: данные, указываю-
щие на поражение на спинальном уровне, отсутствуют. 
Ребенок был выписан домой на 21‑й день жизни, а через 
18 дней вновь госпитализирован в педиатрическое от-
деление в связи с затруднением кормления и нарушени-
ем сосания. В неврологическом статусе в этом возра-
сте: грубая диффузная мышечная гипотония, 
сухожильные рефлексы с рук и ног не вызываются. Опо-
ра на ноги слабая, с подгибанием ног в коленных суста-
вах. Кормление через зонд. Отмечаются дыхательные 
нарушения, проводится неинвазивная вентиляция легких 
(НИВЛ). В связи с клиническими признаками заболева-
ния в возрасте 1,5 мес выполнена генетическая диагно-
стика: зарегистрированы 2 копии экзонов 7–8 гена 
SMN2 и отсутствие сигнала, соответствующего эк-
зону 7 гена SMN1. Установлен диагноз: «G12.0. Детская 
СМА, 1‑й тип». Проведено вентрикулоперитонеальное 
шунтирование (в 2,5 мес). Установлен назогастральный 
зонд. НИВЛ 24 ч / сут. После установления диагноза 
СМА 5q в возрасте 2 мес началась пероральная терапия. 
На  тот момент неинвазивная терапия рисдипламом 
была разрешена с возраста 2 мес. В соответствии с ин-
струкцией, доза рисдиплама зависит от  возраста 
и массы тела: от 2 мес до 2 лет – 0,2 мг / кг / сут, в воз-
расте старше 2 лет при массе тела <20 кг – 0,25 мг / кг, 
при массе тела >20 кг – 5 мг. Максимальная рекомен-
дованная доза рисдиплама составляет 5 мг при введении 
1 раз в  сутки. Доза для  детей до  2 мес в  настоящее 
время составляет 0,15  мг / кг (согласно инструкции 
по медицинскому применению рисдиплама).

На фоне пероральной терапии через 2 мес (в возра-
сте 4 мес) отмечены снижение длительности НИВЛ 
до 20 ч / сут и повышение оценки по CHOP INTEND от 
2 (до начала лечения) до 6 баллов (прирост 4 балла). 
Ребенок стал вытягивать ручки и тянуться к игруш-
кам. Через год терапии оценка по CHOP INTEND до-
стигла 32 баллов, длительность НИВЛ сократилась 
до  12 ч / сут. Несмотря на  изначально отягощенный 
соматический фон, достигнуто значительное улучше-
ние в двигательной сфере благодаря пероральной те-
рапии рисдипламом, а также активной работе мате-
ри с ребенком.
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Клинический случай 2
Мальчик, 2022 г. р. Ребенок от близкородственного 

брака (родители – двоюродные брат и сестра), от 1‑й, 
нормально протекавшей беременности, родов на сроке 
39  нед. Масса тела при  рождении  – 3944 г, оценка 
по шкале Апгар – 6 / 8 баллов. Дыхание после родов само-
стоятельное, выписан из роддома в срок. В возрасте 1 мес 
осмотрен неврологом, установлен диагноз: «Перинаталь-
ное поражение ЦНС, синдром диффузной мышечной ги-
потонии». Сухожильные рефлексы не вызывались. В свя-
зи с  нарастанием вялости и  отсутствием движений 
в  конечностях (не  поднимал руки и  ноги) ребенок был 
экстренно госпитализирован. Электронейромиография: 
на момент исследования данных, указывающих на спи-
нальный уровень поражения, не получено. Магнитно-ре-
зонансная томография пояснично-крестцового отдела 
спинного мозга от февраля 2023 г.: патологии не выявле-
но. В возрасте около 2 мес проведено генетическое иссле-
дование – анализ на СМА 5q: зарегистрированы 2 копии 
экзонов 7–8 гена SMN2 и отсутствие сигнала, соответ-
ствующего экзону 7 гена SMN1; таким образом, диагноз 
СМА 5q подтвержден. НИВЛ 24 ч / сут. После установ-
ления диагноза в возрасте 2 мес ребенок начал получать 
рисдиплам.

На фоне пероральной терапии через 2 мес (в возрасте 
4 мес) отмечено незначительное улучшение в виде повы-
шения оценки по CHOP INTEND от 2 (до начала лечения) 
до  4 баллов (прирост 2 балла). НИВЛ в течение 24 ч. 
Через год терапии оценка по CHOP INTEND достигла 
18  баллов, продолжительность НИВЛ сократилось до 
20 ч / сут. Менее высокий результат, полученный в данном 
клиническом случае, с большой вероятностью обусловлен 
недостаточно интенсивной реабилитацией.

Таким образом, огромное значение для прогноза 
имеет как  постоянная работа родителей с  ребенком 
(проведение реабилитационных мероприятий), так 
и  наблюдение пациента мультидисциплинарной ко-
мандой специалистов. Мультидисциплинарная коман-
да специалистов, осуществляющих ведение пациента 
с СМА 5q, может состоять из невролога, специалиста 
по нервно-мышечным заболеваниям, эрготерапевта, 
физиотерапевта, ортопеда, пульмонолога, гастроэнте-
ролога, диетолога, эндокринолога, логопеда, психо-
лога, реаниматолога, врача скорой медицинской по-
мощи, терапевта (педиатра). Мультидисциплинарный 
подход должен применяться с учетом индивидуальных 
особенностей пациента.

Лечащий врач (чаще всего невролог) обычно отве-
чает за координирование мультидисциплинарной ко-
манды. Не всем пациентам с СМА 5q требуется наблю-
дение всех членов мультисциплинарной команды. 
Консультации определенных специалистов из муль-
тидисциплинарной команды проводятся в зависимости 
от стадии и тяжести заболевания.

Несмотря на введение неонатального скрининга, 
специалисты должны знать характерные симптомы 
СМА 5q, или так называемые красные флаги, чтобы 
не  пропустить случаи СМА, не  диагностированные 
на этапе неонатального скрининга (включая 3‑й тип 
СМА):

• симметричная мышечная слабость с преобладани-
ем в проксимальных отделах; как правило, прео-
бладание слабости в ногах;

• фасцикуляции языка;
• чувствительность сохранена; наличие глубоких 

сухожильных рефлексов зависит от продолжитель-
ности заболевания и возраста дебюта симптомов;

• сколиоз, ограничение движений, требуется по-
мощь при  ходьбе или  использование вспомога-
тельных средств передвижения;

• отсутствие нарушений интеллекта или внимания;
• нарушение дыхания; диафрагмальное дыхание;
• нарушение глотания, трудности с приемом пищи.

В исследовании FIREFISH были получены данные 
по эффективности и безопасности рисдиплама у па-
циентов с  СМА 5q 1‑го типа за  5  лет. Исследование 
включало 2 части; в данном исследовании также при-
нял участие Научно-исследовательский клинический 
институт педиатрии и  детской хирургии им. акад. 
Ю. Е. Вельтищева. Результаты исследования показали, 
что  после 5  лет приема рисдиплама бессобытийная 
выживаемость у пациентов, получавших лечение, зна-
чительно превосходила таковую у детей с естественным 
течением заболевания. Через 5 лет лечения 91 % детей 
достигли показателя выживаемости, а 81 % – бессо-
бытийной выживаемости. Медиана времени наступ-
ления летального исхода или постоянной НИВЛ в ис-
следовании FIREFISH оценке не  подлежала ввиду 
отсутствия данных событий.

Вместе с тем в исследовании PNCR у младенцев 
с диагностированной СМА 1‑го типа и 2 копиями гена 
SMN2, которые не получали лечение, медиана време-
ни наступления летального исхода или  постоянной 
НИВЛ составила 10,5 (8,1–13,6) мес. Без лечения при 
СМА 5q 1‑го типа неизбежен летальный исход в ран-
нем возрасте.

Данные исследования FIREFISH показывают, 
что у большинства детей, получавших лечение рисди-
пламом на протяжении 5 лет, отмечалось приобретение 
и  поддержание способности сидеть без  поддержки: 
из 58 детей 36 (62 %) могли сидеть без поддержки >5 с 
и  34 (59 %) могли сидеть >30 с через 5  лет лечения. 
Некоторые дети на фоне терапии рисдипламом к 5 го-
дам могли даже стоять без поддержки (4 (7 %) из 58). 
При этом больные СМА 5q 1‑го типа без лечения ни-
когда не смогут сидеть без поддержки. На фоне тера-
пии рисдипламом через 5  лет полное пероральное 
кормление сохраняется в  80 % случаев. Сохранение 
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перорального кормления имеет огромное значение 
для качества жизни семьи. У детей, получавших рис-
диплам в течение 5 лет, отмечено устойчивое повыше-
ние оценки по CHOP INTEND, при этом она повы-
шается даже при отсутствии активной реабилитации, 
однако в этих ситуациях (без активной реабилитации) 
ребенок не сможет достигнуть максимального уровня 
своих возможностей. У  детей с  СМА 5q 1‑го типа, 
не  получающих лечение, общая оценка по  CHOP 
INTEND редко достигает 40 баллов. Однако дети 
с СМА 5q, получавшие рисдиплам, через 5 лет лечения 
достигли показателя ≥40 баллов в  80  % случаев  
и ≥50 баллов – в 62 % случаев. На протяжении 5 лет 
лечения значительно снижается количество госпита-
лизаций, так как  укрепляются дыхательные мышцы 
и реже возникают дыхательные осложнения. В 22 % 
случаев детям не потребовалась госпитализация после 
начала лечения рисдипламом. При этом в когорте с ес-
тественным течением заболевания все дети госпита-
лизировались от 4,2 до 7,8 раза ежегодно.

Таким образом, диффузная мышечная гипотония 
может быть симптомов многих заболеваний. Важно 
в первую очередь исключить наследственные нервно-
мышечные болезни (особенно учитывая, что они могут 
иметь специфическое лечение). Важно понимать, 
что у детей с перинатальным поражением ЦНС (с про-
явлениями мышечной гипотонии) имеется хотя  бы 
минимальный положительный эффект лечения, и от-
сутствие эффекта в данных случаях требует пересмотра 
диагноза. Неонатальный скрининг позволяет выявить 
заболевание в досимптоматический период и добить-
ся максимальных результатов лечения при проведении 
патогенетической терапии. Молекулярно-генетическая 
диагностика позволяет не тратить время на дополни-
тельные исследования для исключения других заболе-
ваний и быстрее начать патогенетическую терапию.

Клинический случай по  применению неинвазивной 
патогенетической терапии при СМА 5q с поздним нача-
лом представила заведующая 2‑м психоневрологическим 
отделением ГБУЗ МО «Научно-исследовательский кли-
нический институт детства» Минздрава Московской 
области, к.м.н. Александра Анатольевна Смирнова.

По данным регистра пациентов с СМА 5q детского 
возраста, в Московской области наблюдаются 94 па-
циента, из них 33 пациента с СМА 5q 1‑го типа, 36 – 
с СМА 5q 2‑го типа, 14 – с СМА 5q 3‑го типа, 11 паци-
ентов находятся на доклинической стадии. В апреле 
2025  г. был выявлен еще  1 пациент в  возрасте 2 нед 
на доклинической стадии, таким образом, общее число 
пациентов  – 95 (и  12  – на  доклинической стадии). 
В 2023 г. было выявлено 12 пациентов (5 – при скри-
нинге, из  них 3  – на  досимптоматической стадии;  
7  – вне скрининга: СМА 5q 1‑го типа  – 3, СМА 5q  

2‑го типа – 2, СМА 5q 3‑го типа – 2; из них 6 родились 
до введения скрининга и у 1 получен ложноотрица-
тельный результат, а в дальнейшем диагностирована 
СМА 5q 1‑го типа), в  2024  г.  – 16 пациентов (12  – 
при  скрининге, из  них все бессимптомные; 4  – вне 
скрининга, у  всех СМА 5q 2‑го типа; все пациенты 
из других регионов). Таким образом, в 2024 г. отмечено 
значительное улучшение диагностики при  помощи 
неонатального скрининга на досимптомной стадии 
заболевания. Однако в 3 из  12 случаев, выявленных 
на досимптомной стадии, начало терапии было отсро-
чено по настоянию родителей, и в итоге лечение на-
чалось уже после появления симптомов. Из 94 детей 
32 получили онасемноген абепарвовек, 17 получают 
нусинерсен и 40 – рисдиплам.

Представляем 2 клинических случая.

Клинический случай 1
Пациентка М., 6 лет, диагноз: СМА 5q 2‑го типа. 

Данные анамнеза: ребенок от 3‑й беременности, проте-
кавшей на фоне токсикоза в I триместре, от 2‑х родов 
на сроке 37 нед путем экстренного кесарева сечения (пре-
ждевременное излитие околоплодных вод, двукратное 
обвитие пуповины вокруг шеи плода). Масса тела при ро-
ждении – 3300 г, длина тела – 49 см, оценка по шкале 
Апгар – 8 / 9 баллов. Выписана из роддома на 5‑е сутки. 
Диагноз в неонатальном периоде: «Гипоксически-ишеми-
ческое поражение ЦНС. Синдром угнетения ЦНС». Ран-
нее развитие: удерживает голову с 3 мес, самостоятель-
но переворачивается с 4,5 мес, самостоятельно сидит 
с 8,5 мес, встает у опоры и ползает с 11 мес. Родители 
обратились к неврологу в связи с отсутствием у ребенка 
навыка самостоятельной ходьбы.

Электронейромиография от 16.01.2020 (возраст па-
циентки – 1 год 5 мес): при стимуляционной электромио
графии моторных волокон рук и ног отмечены дефигура-
ция и  снижение амплитуд вызванных М-ответов 
при определении скорости проведения по локтевому нерву 
справа и значительное снижение (отсутствие) М-от-
ветов с  ног, преимущественно с  малоберцовых нервов. 
Полученные данные не противоречат аксонально-деми-
елинизирующему поражению, преимущественно нижних 
конечностей. Магнитно-резонансная томография голов-
ного мозга от 23.01.2020: перивентрикулярная лейкопа-
тия (вероятно, последствие гипоксически-ишемическо-
го поражения ЦНС), симметричное слабое диффузное 
повышение магнитно-резонансного сигнала от субкор-
тикальных и глубоких отделов белого вещества головного 
мозга, обусловленное незрелостью мозговых структур, 
слабое расширение наружных и  внутренних ликворных 
пространств.

Исследование наиболее частых мутаций при наслед-
ственной мотосенсорной нейропатии 2‑го типа от июля 
2020 г.: нарушений не выявлено. Поиск мутаций в 15 генах, 
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ответственных за наследственную мотосенсорную ней-
ропатию, от октября 2020 г.: нарушений не выявлено. 
В связи с отрицательными результатами генетическо-
го исследования на наследственную мотосенсорную не-
вропатию проведена повторная электронейромиография 
(от  декабря 2020  г., в  2  года 5 мес), которая выявила 
небольшие ритмичные потенциалы фасцикуляций, преи-
мущественно в дистальных отделах. Полученные данные 
могут указывать на спинальный характер поражения. 
В возрасте 2 лет 7 мес (январь 2021 г.) молекулярно-гене-
тическое исследование подтвердило диагноз СМА (выяв-
лена делеция экзона 7 гена SMN1 в гомозиготном состо-
янии; количество копий гена SMN2 – 3). С июня 2021 г. 
ребенок получает рисдиплам. На момент начала лечения 
в возрасте 2 года 11 мес девочка переворачивается, сидит 
без опоры, встает на  четвереньки, но  ползает только 
по‑пластунски. Навык ползания на четвереньках, а так-
же вставания у опоры к этому времени был утрачен.

Через 3 мес от  начала терапии в  возрасте 3  года  
3 мес девочка начала ползать на четвереньках, а также 
делать первые шаги с поддержкой за руку (паттерн ходь-
бы достаточно грубо нарушен). Через 11 мес от начала 
лечения она стоит самостоятельно (до  1 мин). Через 
2 года 4 мес от начала лечения (в возрасте 5 лет) девоч-
ка уверенно ходит с опорой для ходьбы, паттерн ходьбы 
улучшился, при ходьбе появилось сгибание в тазобедрен-
ных суставах. Через 3 года 8 мес от начала лечения де-
вочка с СМА 2‑го типа, ранее никогда не ходившая само-
стоятельно, ходит без поддержки.

Клинический случай 2
Пациентка А., 4 года, диагноз: СМА 5q 3‑го типа. 

Данные анамнеза: ребенок от  преждевременных родов 
на сроке 35 нед, масса тела при рождении – 2320 г, дли-
на тела – 49 см, оценка по шкале Апгар – 8 / 9 баллов. 
Навык самостоятельной ходьбы сформирован к 12 мес. 
С 1 года 5 мес начались частые падения, изменилась по-
ходка. При осмотре неврологом заподозрено нервно-мы-
шечное заболевание. Молекулярно-генетическое исследо-
вание подтвердило диагноз СМА (выявлена делеция 
экзона 7 гена SMN1 в гомозиготном состоянии; количе-
ство копий гена SMN2 – 3). На основании клинической 
картины и  данных обследования установлен диагноз: 
«G12.1. СМА 5q, 3‑й тип (ДНК-подтвержденный)». С ян-
варя 2023 г. ребенок получает рисдиплам. Терапия нача-
лась в возрасте 1 года 9 мес. На момент инициации те-
рапии девочка передвигалась уже с  большим трудом, 
не прыгала, не бегала, не поднималась по лестнице. Через 
3 мес от начала терапии (в возрасте 2 года 3 мес) она 
начала подниматься по лестнице с опорой с 2 сторон, 
начал формироваться навык прыжков. Через 2 года после 
начала терапии в возрасте 4 лет девочка самостоятель-
но (без опоры) поднимается по лестнице, может присе-

дать и вставать из этого положения. На фоне терапии 
отмечается положительная динамика по  HFMSE: 
по сравнению с оценкой в апреле 2024 г. (за 1 год) общий 
балл увеличился с 48 до 51. Оценка по RULM составляет 
33 балла.

Данные реальной клинической практики корре-
лируют с данными клинических исследований, в част-
ности исследования SUNFISH, оценивающего эффек-
тивность и безопасность препарата рисдиплам у детей, 
подростков и  взрослых с  дебютом СМА 5q в  более 
позднем возрасте. Ценность этого исследования со-
стоит в том, что в нем анализировались данные за 4 го-
да наблюдения. В исследование были включены в том 
числе пациенты из России.

По  данным исследования SUNFISH, динамика 
двигательных функций через год терапии рисдипламом 
демонстрирует значительное улучшение по  шкале 
MFM-32 (32‑item Motor Function Measure). Улучшение, 
достигнутое в  течение первых 12 мес по сравнению 
с показателем до начала лечения, сохранялось на ста-
бильном уровне в течение дальнейших 48 мес лечения. 
В когорте пациентов в возрасте 6–30 лет с естественным 
течением заболевания отмечалось снижение показате-
ля по шкале MFM-32 на –2,66 балла за 24 мес.

Динамика двигательных функций по RULM, ко-
торый оценивает функцию верхних конечностей, так-
же демонстрирует значительное улучшение. Улуч
шение, достигнутое в  течение 24 мес по  сравнению 
с показателем до начала лечения, сохранялось в тече-
ние 48 мес лечения. В группе плацебо изменений по-
казателя по RULM за этот период фактически не было. 
Также проводилась оценка по модулю SMAIS-ULM, 
который позволяет оценить сложность или простоту 
ухода за пациентом. Пациенты или лица, осуществ-
ляющие уход, сообщили о стабилизации или посто-
янном улучшении динамики по модулю SMAIS-ULM 
при лечении рисдипламом в течение 48 мес по срав-
нению с уровнем на этапе включения. У пациентов, 
не получающих терапию, положительная динамика 
отсутствовала. Общая частота нежелательных явлений 
в  исследовании SUNFISH значительно снизилась 
на 100 пациенто-лет за 48 мес лечения: в 1‑й части 
SUNFISH – в 3 раза, во 2‑й части SUNFISH – в 2 ра-
за. Таким образом, рисдиплам продемонстрировал 
эффективность и безопасность не только в клиниче-
ских исследованиях, но  и  в  реальной клинической 
практике.

При наличии симптомов СМА 5q или миодистрофии 
Дюшенна для проведения молекулярно-генетической ди-
агностики можно направить заявку по телефону горячей 
линии: 8‑800‑100‑17‑35.

Материал подготовлен О.А. Пылаевой.
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