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Список сокращений
Сокращение Расшифровка
АД артериальное давление
АИГ амплитудно-интегрированная

электроэнцефалография
АКТГ адренокортикотропный гормон
БЭА биоэлектрическая активность головного

мозга
ВЖК внутрижелудочковое кровоизлияние
ВП вызванные потенциалы
ВПР врождённые пороки развития
ГИЕ гипоксически-ишемическая энцефалопатия
ГМ головной мозг
ДНК дезоксирибонуклеиновая кислота
ДЦП детский церебральный паралич
ЗПМР задержка психомоторного развития
ЗПРР задержка психоречевого развития
ИВЛ искусственная вентиляция лёгких
ИЛАЭ Международная противоэпилептическая

лига, ILAE
КТ компьютерная томография
КФК креатинфосфокиназа
ЛП люмбальная пункция
МРТ магнитно-резонансная томография
НБО наследственная болезнь обмена
НСГ нейросонография
ПВЛ перивентрикулярная лейкомаляция
ПЦР полимеразная цепная реакция
СМА спинальная мышечная атрофия
СМЖ спинномозговая жидкость
ТГСК трансплантация гемопоэтических стволовых

клеток
УЗИ ультразвуковое исследование
ЦМВ цитомегаловирус
ЦНС центральная нервная система
ЭНМГ электронейромиография
ЭЭГ электроэнцефалография
ADEM острый диссеминированный

энцефаломиелит
GMFCS Gross Motor Function Classification System
MACS Manual Ability Classification System
MELAS mitochondrial encephalomyopathy, lactic

acidosis and stroke-like episodes
MERRF myoclonic epilepsy with ragged-red fibers
SUDEP sudden unexpected death in epilepsy
TORCH группа внутриутробных инфекций,

традиционно включающая токсоплазмоз,
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другие инфекции, краснуху,
цитомегаловирус и герпес



5

Общие принципы клинического мышления в детской неврологии

Возраст важнее шаблона
Один и тот же симптом у новорождённого, ребёнка двух лет и подростка имеет разную
диагностическую ценность. Отсутствие опоры на стопы у ребёнка первых месяцев жизни
нельзя оценивать так же, как нарушение походки у школьника. Поэтому неврологический
статус всегда интерпретируется через гестационный возраст, постнатальный возраст и
уровень развития.

Синдромный этап предшествует нозологическому диагнозу
На первичном приёме безопаснее сначала сформулировать ведущий синдром: центральный
парез, периферическая слабость, атаксия, эпилептические приступы, регресс развития,
нарушение сознания, головная боль с очаговой симптоматикой. После этого строится
дифференциальный ряд.

Статика и динамика одинаково важны
Однократный осмотр показывает состояние ребёнка в конкретный день. Детская неврология
требует оценки траектории. Был ли регресс. Есть ли плато развития. Появляются ли новые
навыки. Меняется ли окружность головы. Возникают ли новые приступы. Усиливается ли
слабость после инфекции или нагрузки.

Перинатальный анамнез не должен закрывать диагноз
Недоношенность, гипоксия, желтуха или реанимация в родильном зале значимы, но они не
объясняют автоматически любое неврологическое нарушение. Прогрессирование, семейные
случаи, дисморфии, эпизоды декомпенсации, нарушение зрения или слуха требуют поиска
альтернативных причин.

Нужно различать задержку и регресс
Задержка означает, что навык формируется позже ожидаемого срока. Регресс означает утрату
ранее сформированного навыка. Регресс почти всегда требует активного поиска
нейродегенеративного, метаболического, эпилептического, воспалительного или
структурного процесса.

Неврологический диагноз не ставится только по ЭЭГ или МРТ
ЭЭГ описывает биоэлектрическую активность, но не заменяет описание приступа. МРТ
показывает структуру, но не всегда объясняет функцию. Лабораторные и генетические
данные должны быть сопоставлены с фенотипом.

Безопасность начинается до лечения
До назначения терапии врач оценивает возраст, массу тела, функцию печени и почек,
лекарственные взаимодействия, беременность у подростков, риск тератогенности,
психические побочные эффекты, кардиальные риски и возможность мониторинга.
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Алгоритм неврологического осмотра детей разного возраста
Неврологический осмотр ребёнка отличается от осмотра взрослого не только набором проб.
Он требует наблюдения за спонтанным поведением, контактом, игрой, позой, качеством
движений и взаимодействием с родителями. В раннем возрасте часть информации врач
получает ещё до формального начала осмотра.

Подготовка к осмотру
1. Начните с оценки общего состояния. Ребёнок бодрствует или сонлив. Есть ли нарушение

дыхания, цианоз, выраженная бледность, признаки обезвоживания, лихорадка, сыпь,
рвота, выбухание родничка, судорожная активность или угнетение сознания.

2. Уточните возраст ребёнка. Для недоношенных детей первого года жизни используйте
скорректированный возраст. Разница между календарным и скорректированным
возрастом принципиальна при оценке моторики, зрительного контакта и становления
постурального контроля.

3. Перед осмотром создайте условия. Маленького ребёнка не следует сразу укладывать на
кушетку, если он испуган. Наблюдение на руках у родителя часто даёт больше
информации, чем формальная проверка рефлексов у плачущего ребёнка.

4. Оцените боль и дискомфорт. Плач меняет мышечный тонус, усиливает тремор, мешает
оценке черепных нервов и сухожильных рефлексов. По возможности сначала выполните
спокойные наблюдательные этапы, затем переходите к неприятным манипуляциям.

5. Не проводите провокационные пробы, если они небезопасны. При подозрении на
внутричерепную гипертензию, менингит, нестабильность дыхания, травму шейного
отдела или выраженную слабость объём осмотра должен быть адаптирован.

Сбор неврологического анамнеза
6. Основная жалоба. Важно записать её словами родителей и затем перевести в клинический

язык. Например, «закатывает глаза» может означать эпилептический приступ, синкопе,
тики, окулогирный криз или поведенческий феномен.

7. Беременность и роды. Срок гестации, масса при рождении, оценка по Апгар,
необходимость реанимации, ИВЛ, судороги новорождённого, желтуха, инфекции,
гипогликемия, кровоизлияния, данные НСГ и МРТ.

8. Развитие. Когда начал держать голову, переворачиваться, сидеть, ползать, вставать,
ходить, говорить первые слова и фразы. Для старших детей важны школьные навыки,
внимание, память, утомляемость и поведение.

9. Регресс. Нужно отдельно спросить, не утратил ли ребёнок навыки. Родители не всегда
называют это регрессом. Они могут сказать: «перестал говорить», «раньше ходил лучше»,
«стал падать», «забыл слова», «разучился есть ложкой».

10. Пароксизмы. Время, длительность, провоцирующие факторы, положение тела, цвет кожи,
дыхание, движение глаз, асимметрия, автоматизмы, травмы, прикус языка,
мочеиспускание, сон после эпизода, восстановление.

11. Семейный анамнез. Судороги, эпилепсия, задержка развития, ранняя смерть детей,
невынашивание, родственные браки, мышечная слабость, нарушения походки,
психиатрические заболевания, мигрень, наследственные болезни обмена.
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12. Лекарства и прививки. Постоянная терапия, недавние препараты, токсические
воздействия, прививочный статус, реакции на вакцинацию, приём противосудорожных
препаратов и соблюдение режима.

Новорождённый
У новорождённого неврологический осмотр тесно связан с соматическим статусом.
Гипогликемия, гипокальциемия, инфекция, дыхательная недостаточность и лекарственная
седация могут имитировать или усиливать неврологические симптомы.

Наблюдение
Оцените положение тела, спонтанную двигательную активность, симметрию движений,
качество плача, цвет кожи, дыхательный паттерн, реакцию на голос и прикосновение. У
здорового доношенного новорождённого поза обычно флексорная, движения вариабельные,
не стереотипные.

Сознание и поведение
Отметьте бодрствование, сонливость, раздражимость, слабый крик, трудности пробуждения,
отсутствие сосания. Угнетение сознания у новорождённого всегда требует поиска системной
причины и поражения ЦНС.

Голова и череп
Измерьте окружность головы и сопоставьте с гестационным возрастом. Оцените швы,
родничок, форму черепа, признаки травмы, кефалогематому. Быстрое увеличение
окружности головы, выбухание родничка и расхождение швов требуют исключения
гидроцефалии, кровоизлияния или инфекции.

Черепные нервы
Проверьте реакцию на свет, фиксацию взгляда, симметрию лица, сосание, глотание, крик.
Слабое сосание может быть признаком недоношенности, энцефалопатии, нервно-мышечного
заболевания, поражения ствола или общего тяжёлого состояния.

Мышечный тонус
Оценивайте пассивный тонус в руках и ногах, тракционную пробу, симптом «шарфа», угол
подколенной ямки, положение головы при подтягивании за руки. Важно не делать вывод по
одной пробе. Плач и голод повышают тонус, сон и болезнь снижают его.

Рефлексы
Проверяются поисковый, сосательный, хватательный, Моро, опоры и автоматической ходьбы.
Асимметрия рефлекса Моро может указывать на акушерский парез плечевого сплетения,
перелом ключицы, гемипарез или болевой синдром.

Судороги
Обратите внимание на стереотипные эпизоды апноэ, тонического отклонения глаз,
жевательных движений, повторяющихся клонических подёргиваний, асимметричных поз.
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Многие неонатальные приступы трудно распознать без ЭЭГ или амплитудно-
интегрированной ЭЭГ.

Ребёнок 1–12 месяцев

Наблюдение
Смотрите, как ребёнок лежит на спине и животе, удерживает голову, тянется к предмету,
следит глазами, реагирует на лицо взрослого, использует обе руки. Асимметрия
использования рук в первом году жизни является настораживающим признаком, особенно
если ребёнок постоянно предпочитает одну руку до формирования истинной ручности.

Постуральный контроль
Оцените удержание головы, перевороты, опору на предплечья, сидение с поддержкой и без
неё, попытки ползания, вставание у опоры. Важно описывать качество движения, а не только
факт наличия навыка.

Мышечный тонус и сила
У младенца сила оценивается косвенно: антигравитационные движения, симметрия,
способность удерживать позу, активное отведение конечностей, сопротивление пассивным
движениям. Диффузная гипотония с сохранными или повышенными рефлексами больше
говорит о центральной причине, гипотония со слабостью и снижением рефлексов требует
исключения нервно-мышечного заболевания.

Рефлексы и автоматизмы
Часть примитивных рефлексов должна угасать в определённые сроки. Их персистирование
может указывать на нарушение созревания моторных систем. Однако оценка проводится
только в связке с позой, движениями, тонусом и развитием.

Зрение и слух
Проверьте фиксацию и слежение, реакцию на звук, поворот головы к источнику звука. При
внутриутробных инфекциях, недоношенности и гипербилирубинемии контроль слуха и
зрения имеет особое значение.

Ребёнок 1–3 лет

Контакт и поведение
Осмотр часто начинается с игры. Оцените, ищет ли ребёнок контакт, выполняет ли простую
инструкцию, использует ли жесты, показывает ли предметы, имитирует ли действия
взрослого. Неврологический осмотр в этом возрасте неизбежно пересекается с оценкой речи,
поведения и социального развития.

Походка
Посмотрите ходьбу босиком, повороты, приседание, вставание с пола, бег, подъём по
ступеням, если это безопасно. Широкая база, частые падения, ходьба на носках, асимметрия
шага, утомляемость и симптом Говерса имеют диагностическое значение.



9

Черепные нервы
Формально проверить все пары бывает трудно. Используйте игровые задания: проследить за
игрушкой, улыбнуться, надуть щёки, высунуть язык, послушать шёпот или звук игрушки,
проглотить воду при отсутствии противопоказаний.

Моторика рук
Оцените захват мелких предметов, перекладывание, башню из кубиков, рисование линии,
открывание коробки. Асимметрия, неловкость, тремор, дистонические установки и потеря
ранее освоенной тонкой моторики требуют уточнения.

Речь
Отметьте понимание обращённой речи, количество слов, фразы, артикуляцию,
коммуникативное использование речи. Изолированная задержка речи и задержка речи с
нарушением контакта имеют разные диагностические маршруты.

Рефлексы и чувствительность
Сухожильные рефлексы проверяются мягко и по возможности в игровой форме.
Чувствительность оценивается по реакции на прикосновение, боль, температуру, щекотку,
жалобы на онемение или боль.

Ребёнок 4–6 лет

Когнитивный контакт
Ребёнок обычно способен выполнить простые инструкции, назвать имя, возраст, части тела,
цвета, повторить короткую фразу, рассказать о жалобе. Нужно учитывать тревогу и
незнакомую обстановку.

Координация
Проверьте пальце-носовую пробу в игровой форме, диадохокинез, ходьбу по линии, стояние
на одной ноге, прыжки. Мозжечковая атаксия проявляется не только промахиванием, но и
нарушением речи, тремором намерения, нистагмом, широкой базой и неустойчивостью
туловища.

Пирамидные знаки
Оценивайте тонус, сухожильные рефлексы, клонусы, патологические стопные знаки,
асимметрию движений. У детей младшего возраста интерпретация отдельных знаков требует
осторожности, особенно при плаче и сопротивлении.

Экстрапирамидные проявления
Обратите внимание на дистонические позы, хореические движения, тики, миоклонус,
стереотипии. Родителей стоит попросить показать видео эпизодов, потому что на приёме
гиперкинез может не проявиться.
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Функциональные навыки
Спросите о самостоятельной еде, одевании, туалете, игре, беге, лестнице, рисовании,
посещении детского сада. Функциональные ограничения часто лучше отражают тяжесть
нарушения, чем отдельная неврологическая проба.

Школьник и подросток

Жалобы и беседа
У школьника и подростка важно дать возможность говорить самому. Родительский рассказ
остаётся значимым, но не должен полностью заменять слова пациента, особенно при
головной боли, приступах, боли, слабости, нарушении сна, тревоге и побочных эффектах
терапии.

Высшие корковые функции
Оцените ориентацию, внимание, память, счёт, письмо, чтение, праксис, гнозис, речь. При
школьной неуспешности важно отличать неврологический дефицит, расстройство обучения,
дефицит внимания, тревогу, депрессию и последствия хронического заболевания.

Черепные нервы
Проверьте поля зрения ориентировочно, глазодвигательные движения, нистагм, мимику, слух,
глотание, движение языка, трапециевидные мышцы. Головная боль с диплопией, парезом
отводящего нерва или отёком диска зрительного нерва требует исключения внутричерепной
гипертензии.

Двигательная система
Оцените объём активных движений, силу по основным мышечным группам, тонус, трофику,
фасцикуляции, сухожильные рефлексы, патологические знаки. При подозрении на миопатию
обязательны пробы на вставание с пола, подъём по лестнице и утомляемость.

Чувствительность
У старших детей можно проверять поверхностную, глубокую, вибрационную и
температурную чувствительность. Дерматомное распределение, уровень чувствительных
нарушений и сочетание с тазовыми симптомами требуют исключения поражения спинного
мозга.

Координация и походка
Проверьте обычную ходьбу, ходьбу на носках и пятках, тандемную ходьбу, пробу Ромберга,
пальце-носовую и пяточно-коленную пробы. Усиление неустойчивости при закрывании глаз
больше говорит о сенситивной атаксии, чем о мозжечковой.

Системные признаки
Спросите об обмороках, ортостатической непереносимости, нарушении потоотделения,
сердцебиении, боли, нарушении мочеиспускания и дефекации. В детской неврологии эти
жалобы часто связаны с системными, генетическими, аутоиммунными или
функциональными состояниями.
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Признаки, требующие неотложной помощи
 угнетение сознания, повторная рвота, менингеальные симптомы, лихорадка с

неврологической симптоматикой
 первый судорожный приступ с длительностью более 5 минут, серия приступов без

восстановления или подозрение на эпилептический статус
 остро возникший очаговый неврологический дефицит, асимметрия лица, слабость

конечности, нарушение речи
 быстро нарастающая окружность головы, выбухание родничка, признаки внутричерепной

гипертензии
 регресс развития или утрата навыков в любом возрасте
 острая атаксия, особенно с нарушением сознания, рвотой, головной болью или

признаками интоксикации
 гипотония с нарушением дыхания, кормления, слабым криком или снижением

сухожильных рефлексов
 подозрение на насилие, травму головы, переломы, кровоизлияния на глазном дне или

несоответствие анамнеза клинике
 головная боль, которая будит ребёнка ночью, усиливается утром, сопровождается рвотой,

отёком диска зрительного нерва или очаговыми симптомами
 новые неврологические симптомы у ребёнка с онкологическим, иммунодефицитным,

инфекционным или системным заболеванием

Контрольные вопросы к вводному блоку
1. Почему неврологический статус ребёнка нельзя интерпретировать без учёта возраста и

уровня развития?
2. Какие признаки позволяют отличить задержку развития от регресса?
3. Почему перинатальный анамнез не должен автоматически объяснять прогрессирующую

неврологическую симптоматику?
4. В каких случаях нормальная ЭЭГ не исключает эпилепсию?
5. Какие элементы анамнеза обязательны при описании пароксизмального события?
6. Какие признаки у ребёнка первого года жизни требуют срочного направления к детскому

неврологу?
7. Чем центральная гипотония у младенца отличается от периферической по данным

осмотра?
8. Какие симптомы головной боли у ребёнка являются красными флагами?
9. Почему важно просить родителей показать видео приступа или гиперкинеза?
10. Какие данные нужно уточнить перед назначением противосудорожной или иной

неврологической терапии?
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Глава 1. Перинатальное поражение ЦНС

Этиология и факторы риска
Факторы риска удобно разделять по времени действия.
Антенатальные факторы включают тяжёлую плацентарную недостаточность, задержку

роста плода, многоплодную беременность, антенатальные инфекции, тяжёлую преэклампсию,
диабет у матери, аутоиммунные заболевания, воздействие токсических веществ,
употребление алкоголя и наркотиков, врождённые пороки развития мозга, хромосомные и
моногенные заболевания. У части детей именно антенатальное событие определяет исход, а
роды лишь выявляют уже существующее поражение.

Интранатальные факторы включают острую гипоксию плода, отслойку плаценты,
разрыв матки, выпадение петель пуповины, тяжёлую дистоцию плечиков, массивную
кровопотерю, длительные нарушения сердечного ритма плода, необходимость расширенной
реанимации после рождения. Если подозревается причинная связь между интранатальным
событием и последующим двигательным синдромом, необходимы строгие критерии. ACOG и
AAP указывают на значимость выраженной ацидемии пуповинной артериальной крови,
низкой оценки по Апгар на 5 и 10 минутах, ранней умеренной или тяжёлой энцефалопатии,
полиорганной дисфункции и характерных паттернов нейровизуализации [1].

Постнатальные факторы первых дней жизни включают сепсис, менингит, тяжёлую
дыхательную недостаточность, некротизирующий энтероколит, гемодинамически значимый
открытый артериальный проток у недоношенных, гипогликемию, гипернатриемию,
выраженную гипербилирубинемию, тромбозы венозных синусов, инсульт, травматические
кровоизлияния и лекарственные осложнения.

Важно помнить о гестационном возрасте. У доношенного ребёнка типичным
последствием тяжёлой острой гипоксии может быть поражение базальных ганглиев,
таламусов, коры и пограничных зон кровоснабжения. У глубоко недоношенного ребёнка
уязвима герминативная матрица и перивентрикулярное белое вещество. Поэтому одинаковая
фраза в выписке, например «перинатальное поражение ЦНС», у разных детей может означать
принципиально разные механизмы, прогноз и объём наблюдения.

Патогенез перинатального поражения мозга
Патогенез зависит от зрелости мозга, длительности повреждающего воздействия и

скорости восстановления перфузии. При гипоксии и ишемии нарушается доставка кислорода
и глюкозы, падает синтез АТФ, страдает работа ионных насосов. Возникают деполяризация
мембран, внутриклеточный отёк, накопление кальция, высвобождение глутамата и активация
эксайтотоксичности. В дальнейшем присоединяются оксидативный стресс, воспалительная
реакция, митохондриальная дисфункция, апоптоз и вторичное энергетическое истощение.

В клинике это объясняет терапевтическое окно для управляемой гипотермии.
Охлаждение не «лечит асфиксию», а снижает выраженность вторичного каскада
повреждения при умеренной и тяжёлой гипоксически-ишемической энцефалопатии у
доношенных и поздних недоношенных детей. Современные рекомендации AAP указывают,
что терапевтическая гипотермия, начатая в первые 6 часов жизни, при температурном
диапазоне 33,5-34,5 °C и продолжительности 72 часа снижает риск смерти или умеренных и
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тяжёлых нарушений развития у новорождённых с ГИЭ, родившихся на сроке не менее 36
недель [3]. Канадское педиатрическое общество также рассматривает гипотермию как
стандарт помощи для детей не менее 36 недель гестации с умеренной или тяжёлой ГИЭ, а
охлаждение детей менее 35 недель не рекомендует [4].

У недоношенных детей патогенез часто иной. Внутрижелудочковые кровоизлияния
связаны с хрупкостью сосудов герминативной матрицы, колебаниями мозгового кровотока,
нарушением ауторегуляции, респираторной нестабильностью и коагулопатией.
Перивентрикулярная лейкомаляция и более широкий спектр повреждения белого вещества
связаны с уязвимостью предолигодендроцитов, воспалением, ишемией и нарушением
созревания миелина. Последствием может быть спастическая диплегия, зрительно-
пространственные нарушения, расстройства внимания и обучения.

Клиническая картина
Клиническая картина в перинатальной неврологии неоднородна. В первые часы жизни

врач оценивает сознание, спонтанную активность, дыхание, мышечный тонус, рефлексы,
питание, наличие приступов и признаки полиорганного поражения.

У доношенного ребёнка с неонатальной энцефалопатией могут наблюдаться вялость,
сниженная реакция на стимулы, нарушение сосания, гипотония или дистония,
патологическая раздражимость, апноэ, судороги, угнетение стволовых рефлексов. При лёгкой
энцефалопатии ребёнок может быть возбуждён, плохо спать, иметь умеренно изменённый
тонус и сохранное кормление. При умеренной энцефалопатии чаще отмечаются летаргия,
сниженный тонус, слабые рефлексы новорождённого, трудности кормления и приступы. При
тяжёлой энцефалопатии возможны кома, выраженная гипотония, отсутствие сосательного и
глотательного рефлексов, нарушения дыхания, частые электроклинические или только
электроэнцефалографические приступы.

У недоношенного ребёнка неврологическая картина часто менее демонстративна.
Глубокая недоношенность сама по себе сопровождается незрелостью тонуса, рефлексов и
поведенческих состояний. Поэтому диагностика опирается не только на осмотр, но и на
нейросонографию, динамику окружности головы, признаки постгеморрагической
вентрикулодилатации, эпизоды апноэ и изменения общего состояния. Важно не
переоценивать единичные неспецифические признаки. Клонус стоп, тремор подбородка или
мраморность кожи без других нарушений не доказывают тяжёлое поражение мозга.

В катамнезе настораживают отсутствие возрастной динамики, стойкая асимметрия
движений, ранняя выраженная ручная предпочтительность до 12 месяцев, сохранение
примитивных рефлексов, отсутствие зрительного контакта, трудности кормления,
патологические генерализованные движения, задержка удержания головы, отсутствие
переворотов и выраженная дистония. Для раннего выявления церебрального паралича у детей
группы риска рекомендованы сочетание нейровизуализации, оценки общих движений Prechtl
и Hammersmith Infant Neurological Examination. Систематический обзор Novak и соавторов
показал, что диагноз у детей высокого риска может быть установлен до 6 месяцев
скорригированного возраста, если использовать стандартизированные инструменты [8].
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Диагностические критерии и алгоритм первичной оценки
Диагностика начинается с ответа на вопрос, есть ли у новорождённого синдром

энцефалопатии. Затем оценивается вероятная причина. Далее определяется тяжесть и
необходимость срочных вмешательств.

Минимальный клинический набор включает акушерский анамнез, срок гестации,
массу тела и окружность головы при рождении, оценку по Апгар, данные реанимации,
газовый состав крови пуповины или ранней артериальной крови, глюкозу, электролиты,
кальций, магний, билирубин, общий анализ крови, маркеры инфекции по показаниям, данные
о дыхательной и сердечно-сосудистой поддержке.

Для подозрения на гипоксически-ишемическую энцефалопатию имеют значение
сочетание следующих признаков. Наличие события, способного вызвать гипоксию или
ишемию. Метаболический ацидоз. Низкая оценка по Апгар после 5 минут. Необходимость
длительной вентиляции или реанимации. Ранняя энцефалопатия. Судороги в первые сутки
жизни. Признаки поражения других органов. Нейровизуализационный паттерн,
соответствующий гипоксически-ишемическому повреждению.

Неврологический осмотр новорождённого должен быть повторным. Однократная
оценка в 30 минут жизни не заменяет динамического наблюдения. При подозрении на ГИЭ
оценку целесообразно проводить в первые часы, затем в ходе гипотермии, после согревания и
перед выпиской. Шкалы Sarnat и их модификации полезны для стандартизации тяжести
энцефалопатии, но их нельзя применять механически без клинического контекста.

Инструментальная диагностика включает нейросонографию, ЭЭГ или амплитудно-
интегрированную ЭЭГ, МРТ головного мозга по показаниям. Нейросонография доступна у
постели и особенно важна для недоношенных. МРТ лучше характеризует повреждение
белого вещества, базальных ганглиев, таламусов, коры, мозжечка и ствола. У доношенных
детей с ГИЭ оптимальное время МРТ часто приходится на первые 4-7 дней жизни, хотя сроки
зависят от стабильности ребёнка и локального протокола. ЭЭГ необходима при подозрении
на приступы, поскольку у новорождённых клиническая картина часто не отражает истинную
электрическую активность мозга.

Нейросонография, МРТ и ЭЭГ
Нейросонография является методом первой линии у недоношенных детей. AAP

рекомендует рутинное скрининговое ультразвуковое исследование головного мозга у детей,
родившихся на сроке 30 недель гестации и менее, а также у более зрелых недоношенных при
факторах риска или клинических признаках поражения мозга [5]. Канадское педиатрическое
общество рекомендует рутинное УЗИ головного мозга всем детям, родившимся на сроке 31
неделя и 6 дней или раньше, с первым исследованием на 4-7 сутки и повтором в 4-6 недель
для выявления повреждения белого вещества [6].

Для доношенных новорождённых с энцефалопатией нейросонография полезна как
быстрый скрининг, но нормальная картина не исключает гипоксически-ишемическое
повреждение. МРТ является более информативной для оценки паттерна поражения и
прогноза. Диффузионно-взвешенные изображения позволяют выявлять ранние ишемические
изменения, однако интерпретация требует учёта времени от повреждения.
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ЭЭГ у новорождённого оценивает фон, непрерывность, межполушарную симметрию,
циклы сон-бодрствование, эпилептиформную активность и электросудорожные события.
Амплитудно-интегрированная ЭЭГ удобна для длительного мониторинга в отделении
интенсивной терапии, но она не заменяет полноценную многоканальную ЭЭГ в сложных
случаях. При подозрении на неонатальные приступы предпочтителен видео-ЭЭГ-мониторинг,
если он доступен. ILAE подчёркивает, что лечение неонатальных приступов должно
включать поиск обратимых причин, а фенобарбитал остаётся препаратом первой линии для
большинства острых симптоматических приступов у новорождённых, при этом дальнейшее
лечение зависит от этиологии и ответа [7].

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика особенно важна у ребёнка, которому уже поставлен

расплывчатый диагноз «перинатальное поражение ЦНС». Врач должен проверить, нет ли
признаков другого заболевания.

С наследственными и метаболическими болезнями следует сравнивать случаи, где
неврологическая симптоматика прогрессирует, есть повторная декомпенсация при инфекциях
или голодании, выраженная гипотония без ясного перинатального события, необычный запах,
гепатоспленомегалия, катаракта, кардиомиопатия, стойкий лактатацидоз, гипераммониемия,
дисморфии, семейные случаи ранней смерти или близкородственный брак.

С врождёнными инфекциями нужно дифференцировать микроцефалию, хориоретинит,
кальцинаты, гепатоспленомегалию, тромбоцитопению, сенсоневральную тугоухость,
гидроцефалию, судороги и задержку развития. Гипоксически-ишемический механизм не
должен быть единственным объяснением, если есть системные признаки инфекции.

С пороками развития мозга сравнивают детей с ранними приступами, тяжёлой
задержкой развития, микроцефалией или макроцефалией, аномалиями черепа и лица,
отсутствием убедительного повреждающего события в родах. В этих ситуациях МРТ и
генетическое обследование часто важнее повторного обсуждения родовой травмы.

С нервно-мышечными заболеваниями дифференцируют выраженную гипотонию,
слабый крик, нарушение сосания, дыхательную недостаточность без признаков
энцефалопатии, снижение сухожильных рефлексов, фасцикуляции языка, семейный анамнез.
При центральном поражении чаще нарушены сознание, поведение, приступы, поза и
центральные рефлексы. При периферическом поражении ведущим является слабость.

С неэпилептическими феноменами у новорождённых дифференцируют тремор,
доброкачественный неонатальный миоклонус сна, гиперэкплексию, двигательные реакции на
боль, рефлюкс-ассоциированные эпизоды и апноэ. Решающее значение имеет ЭЭГ-
корреляция.

Терапия и маршрутизация
Лечение зависит от причины. Универсальных «сосудистых», «ноотропных» или

«рассасывающих» схем для перинатального поражения мозга с доказанной эффективностью
нет. Задача врача заключается в поддержании физиологических параметров, предупреждении
вторичного повреждения, своевременной этиотропной терапии и раннем развитии ребёнка в
безопасной среде.
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При умеренной и тяжёлой ГИЭ у доношенных и поздних недоношенных детей
ключевым вмешательством является терапевтическая гипотермия при соблюдении критериев
отбора. Решение принимается быстро, так как терапевтическое окно ограничено первыми 6
часами жизни [3, 4]. Одновременно контролируют дыхание, гемодинамику, глюкозу,
электролиты, коагуляцию, температуру, диурез, признаки инфекции и судороги. Гипертермия
вредна и должна активно предотвращаться.

При судорогах новорождённого сначала исключают и лечат обратимые причины. Это
гипогликемия, гипокальциемия, гипомагниемия, электролитные нарушения, инфекция,
кровоизлияние, инсульт и наследственные метаболические заболевания. Противосудорожная
терапия проводится по локальному протоколу, желательно под ЭЭГ-контролем. После
купирования острых симптоматических приступов необходимость длительной терапии
пересматривается, поскольку продолжение препаратов без приступов и без эпилептического
синдрома может повышать риск нежелательных эффектов.

При внутричерепном кровоизлиянии лечение в основном поддерживающее. Нужны
стабилизация дыхания и гемодинамики, коррекция анемии и коагулопатии по показаниям,
мониторинг окружности головы, нейросонография в динамике, оценка признаков
постгеморрагической вентрикулодилатации и своевременное направление к нейрохирургу.
Решение о пункциях, резервуаре, шунтировании или эндоскопическом вмешательстве
принимает специализированная команда.

При повреждении белого вещества и риске церебрального паралича лечение
начинается не с ожидания окончательного диагноза в 2 года. Ребёнку нужна ранняя помощь,
обучение семьи позиционированию и уходу, контроль питания, зрения, слуха, сна, боли,
мышечного тонуса и двигательного развития. Ранние вмешательства должны быть
целенаправленными, семейно-центрированными и функциональными. Диагностическая
неопределённость не должна задерживать реабилитацию, если риск высок.

Профилактика
Профилактика начинается до рождения. К важным направлениям относятся

качественное ведение беременности, профилактика преждевременных родов, лечение
инфекций у матери, контроль артериальной гипертензии и диабета, отказ от алкоголя и
наркотиков, антенатальные кортикостероиды при угрозе преждевременных родов по
акушерским показаниям, сульфат магния для нейропротекции плода при риске очень ранних
преждевременных родов в соответствии с акушерскими протоколами.

Интранатальная профилактика включает мониторинг состояния плода, своевременное
распознавание акушерских катастроф, готовность к неонатальной реанимации и командную
работу. После рождения важны профилактика гипотермии у здоровых новорождённых, но
одновременно строгий температурный контроль у детей, которым может потребоваться
лечебная гипотермия. Нельзя допускать случайного неконтролируемого охлаждения.

У недоношенных профилактика повреждения мозга включает минимизацию
колебаний мозгового кровотока, осторожное ведение вентиляции, профилактику гипокапнии
и гиперкапнии, контроль артериального давления, профилактику инфекций, аккуратную
коррекцию объёма циркулирующей крови, раннее выявление открытого артериального
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протока и NEC по клиническим показаниям. Важны тишина, снижение болевого стресса,
поддержка сна и кожный контакт, если состояние ребёнка позволяет.

Вторичная профилактика включает раннюю диагностику слуховых и зрительных
нарушений, контроль питания, вакцинацию по возрасту и медицинскому состоянию,
профилактику аспирации, лечение гастроэзофагеального рефлюкса при клинических
показаниях, профилактику контрактур и обучение семьи безопасному уходу.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Критерии качества должны быть проверяемыми. Формулировка «наблюдать у

невролога» недостаточна.
Качество первичной оценки считается приемлемым, если в документации отражены

срок гестации, масса тела, Апгар, данные реанимации, pH и дефицит оснований при наличии
данных, неврологический статус в динамике, наличие или отсутствие судорог, показатели
глюкозы и электролитов, результаты нейровизуализации и ЭЭГ по показаниям.

При подозрении на ГИЭ должно быть указано, оценивались ли критерии лечебной
гипотермии в первые 6 часов жизни. Если гипотермия не проведена, причина должна быть
понятной. Например, лёгкая энцефалопатия, позднее поступление, срок гестации ниже порога,
отсутствие критериев, нестабильность или противопоказания по локальному протоколу.

У недоношенных детей группы риска должен быть план нейросонографического
скрининга. Для очень недоношенных желательно указать сроки первого исследования,
повторного исследования и обследования перед выпиской или в терм-эквивалентном
возрасте, если это принято в учреждении.

При судорогах должна быть попытка ЭЭГ-подтверждения, если технически возможно.
Должен быть описан тип события, время начала, метаболический скрининг первой линии,
лечение и ответ. Нельзя ограничиваться фразой «судорожный синдром» без описания.

К моменту выписки семья должна получить понятный план. В нём указывают диагноз
или рабочую формулировку, неврологические риски, сроки осмотра, показания для
внепланового обращения, план контроля слуха и зрения, реабилитационные рекомендации,
вакцинацию, питание, препараты с дозировками и условия отмены или пересмотра. Для
ребёнка высокого риска должен быть определён маршрут катамнеза.

Катамнестическое наблюдение
Катамнез является частью лечения, а не бюрократическим приложением. Наблюдение

ребёнка группы риска должно быть активным. Врач не ждёт, пока семья сама заметит
задержку развития.

На первом году жизни оценивают кормление, сон, поведение, зрительный контакт,
слуховую реакцию, окружность головы, качество спонтанных движений, симметрию позы,
мышечный тонус, сухожильные рефлексы, примитивные рефлексы, произвольные движения
рук, контроль головы, перевороты, сидение, опору на ноги, коммуникацию. У недоношенных
развитие оценивают с учётом скорригированного возраста.

В 2-4 месяца скорригированного возраста у детей высокого риска особенно важна
оценка общих движений. Отсутствие нормальных fidgety movements является сильным
маркером риска церебрального паралича. После 5 месяцев значимость HINE и
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структурированного моторного осмотра возрастает. МРТ помогает уточнить механизм и
прогноз, но не заменяет клинической динамики.

Врач должен объяснить родителям, какие признаки требуют обращения вне плана. Это
потеря уже освоенного навыка, повторные приступы, асимметрия движений, стойкое
запрокидывание головы, трудности глотания, плохая прибавка массы, отсутствие
зрительного контакта, нарастающая сонливость, ускоренный рост окружности головы,
выбухание родничка, рвота фонтаном, эпизоды апноэ или цианоза.

Диагностические формулировки
Формулировка диагноза должна быть точной и честной. Если есть острое состояние,

его указывают как основное. Например, «гипоксически-ишемическая энцефалопатия,
умеренная, период новорождённости, состояние после терапевтической гипотермии». Если у
ребёнка недоношенность и ВЖК, формулировка должна включать степень кровоизлияния,
сторону, наличие вентрикулодилатации и осложнений. Если диагноз пока не установлен,
допустима рабочая формулировка «ребёнок группы высокого риска по нарушению
моторного развития вследствие перенесённой неонатальной энцефалопатии», но она должна
сопровождаться планом уточнения.

Не следует писать «ППЦНС» как единственный диагноз у ребёнка старше периода
новорождённости. В катамнезе нужно описывать конкретный синдром. Например, задержка
моторного развития, спастический синдром, эпилептические приступы, нарушение
формирования навыков кормления, микроцефалия, гидроцефальный синдром, риск ДЦП.
Такой подход помогает избежать гипердиагностики и пропуска прогрессирующих болезней.

Практический алгоритм для врача
Первый шаг. Определить возраст ребёнка и период болезни. Новорождённый в

ОРИТН, младенец после выписки и ребёнок 2 лет с задержкой ходьбы требуют разных
решений.

Второй шаг. Собрать перинатальный анамнез по документам, а не только со слов
родителей. Нужны выписка из роддома, карта реанимации, данные нейросонографии, ЭЭГ,
МРТ, инфекционные анализы, сведения о питании и дыхательной поддержке.

Третий шаг. Сформулировать ведущий синдром. Энцефалопатия, судороги, гипотония,
спастичность, асимметрия, задержка развития, регресс, макроцефалия, нарушение кормления.

Четвёртый шаг. Сопоставить синдром с механизмом. ГИЭ, кровоизлияние,
повреждение белого вещества, инсульт, инфекция, метаболическая болезнь, порок развития,
нервно-мышечное заболевание.

Пятый шаг. Решить, есть ли красные флаги. Прогрессирование, регресс, дисморфии,
органомегалия, тяжёлая гипотония с арефлексией, стойкий лактатацидоз, повторные
декомпенсации, семейные случаи, приступы без ясной причины, микроцефалия с
кальцинатами, резкое увеличение окружности головы.

Шестой шаг. Назначить обследования только с понятной целью. Нейросонография для
скрининга и динамики желудочков. МРТ для структурного паттерна. ЭЭГ для приступов и
фоновой активности. Метаболические тесты при подозрении на обменную болезнь. Генетика
при несоответствии анамнеза и клиники.
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Седьмой шаг. Назначить помощь, которая нужна сейчас. Контроль приступов, питание,
профилактика аспирации, лечение инфекции, коррекция метаболических нарушений,
направление на раннюю помощь, обучение семьи, контроль зрения и слуха. Диагноз
уточняется, но ребёнок не должен ждать помощи.

Ситуационные задачи

Задача 1. Доношенный новорождённый после экстренного кесарева сечения
Мальчик родился на 39 неделе. Во время родов отмечалась острая брадикардия плода,

выполнено экстренное кесарево сечение. Оценка по шкале Апгар 2/5 баллов. Проводилась
вентиляция маской и интубация. pH артериальной крови пуповины 6,95, дефицит оснований
18 ммоль/л. В 2 часа жизни ребёнок вялый, сосание отсутствует, выраженная гипотония,
периодические клонические движения правой руки.

Вопросы. Какой ведущий синдром. Какие критерии нужно срочно оценить. Какое
лечение должно обсуждаться в первые часы. Какие ошибки опасны.

Эталон ответа. Ведущий синдром, неонатальная энцефалопатия с подозрением на
умеренную или тяжёлую ГИЭ и неонатальные приступы. Срочно оценивают критерии
терапевтической гипотермии, срок гестации, время от рождения, тяжесть энцефалопатии,
газовый состав крови, противопоказания. Нужно начать контролируемую гипотермию при
соответствии критериям, обеспечить мониторинг дыхания, гемодинамики, глюкозы,
электролитов, коагуляции. Необходимы ЭЭГ или аЭЭГ, нейросонография, затем МРТ при
стабилизации. Опасны позднее принятие решения, неконтролируемое охлаждение, лечение
судорог без поиска гипогликемии и электролитных нарушений, а также запись «ППЦНС» без
оценки ГИЭ.

Задача 2. Недоношенный ребёнок с риском ВЖК
Девочка родилась на 27 неделе, масса 980 г. В первые сутки была респираторная

поддержка, эпизоды гипотензии, переливание эритроцитов. На 5 сутки нейросонография
выявила внутрижелудочковое кровоизлияние II степени слева. Окружность головы
стабильная. Судорог нет.

Вопросы. Какой механизм поражения наиболее вероятен. Какой план наблюдения
нужен. Нужна ли специфическая «рассасывающая» терапия. Когда показана консультация
нейрохирурга.

Эталон ответа. Вероятен ВЖК недоношенного, связанный с незрелостью сосудов
герминативной матрицы и нестабильностью мозгового кровотока. Нужны динамическая
нейросонография, контроль окружности головы, оценка желудочков, мониторинг
неврологического статуса, коррекция дыхательных и гемодинамических факторов.
Специфической рассасывающей терапии с доказанной эффективностью нет. Нейрохирург
нужен при прогрессирующей вентрикулодилатации, быстром росте окружности головы,
признаках внутричерепной гипертензии или постгеморрагической гидроцефалии.

Задача 3. Младенец после выписки с асимметрией движений
Мальчик 4 месяцев скорригированного возраста родился на 30 неделе. В выписке

указаны ПВЛ и ВЖК I степени. Мать заметила, что ребёнок хуже раскрывает правую кисть,
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чаще поворачивает голову влево, при подтягивании за руки плохо контролирует голову. При
осмотре повышен тонус в правой руке и ноге.

Вопросы. Как сформулировать проблему. Какие инструменты ранней диагностики
полезны. Нужно ли ждать возраста 1 года для направления на реабилитацию. Какие
заболевания следует исключать.

Эталон ответа. Ребёнок имеет высокий риск формирования церебрального паралича,
вероятно асимметричного спастического моторного синдрома. Полезны HINE, оценка общих
движений, анализ МРТ и динамический неврологический осмотр. Ждать 1 года не нужно.
Ранняя помощь показана уже сейчас. Следует исключать прогрессирующее заболевание, если
есть регресс, утрата навыков, судороги без связи с перинатальным поражением, дисморфии,
нарушение зрения, микроцефалия или несоответствие клиники нейровизуализации.

Задача 4. Судороги без убедительного гипоксического события
Девочка родилась на 40 неделе, Апгар 8 и 9 баллов. Беременность протекала без

особенностей. На 18 часу жизни появились повторные эпизоды апноэ и автоматизмы рта.
Глюкоза нормальная. Нейросонография без грубой патологии. На ЭЭГ зарегистрированы
фокальные приступы из левой височной области.

Вопросы. Можно ли объяснить состояние «перинатальным поражением ЦНС». Какие
причины нужно искать. Какие обследования показаны. Какова роль ЭЭГ.

Эталон ответа. Формальная запись «перинатальное поражение ЦНС» не объясняет
приступы. Нужно искать инсульт, инфекцию, кровоизлияние, структурную мальформацию,
метаболическое заболевание, генетическую неонатальную эпилепсию. Показаны МРТ с
диффузионными режимами, расширенная лабораторная оценка, инфекционный поиск по
клинике, метаболические тесты по показаниям, генетическое обследование при отсутствии
острой причины. ЭЭГ подтверждает эпилептическую природу событий, помогает оценить
фокус, фон и эффективность терапии.

Задача 5. Ошибка катамнеза
Ребёнок родился на 36 неделе, в роддоме была умеренная энцефалопатия. Гипотермия

не проводилась из-за поступления в специализированный центр в 9 часов жизни. В 2 месяца
родители пришли к неврологу. В выписке из поликлиники написано «здоров, массаж по
желанию». Окружность головы растёт по нижним перцентилям, зрительный контакт краткий,
спонтанные движения бедные, кормление длительное, масса прибавляется плохо.

Вопросы. Какие ошибки допущены. Что должен включать план. Какие специалисты
нужны. Какие критерии качества нарушены.

Эталон ответа. Ошибка заключается в отсутствии активного катамнеза ребёнка
высокого риска. План должен включать повторный неврологический осмотр, оценку
кормления, контроль массы, слуха и зрения, HINE или другой стандартизированный
инструмент по возрасту, анализ доступной нейровизуализации, решение о МРТ, направление
в раннюю помощь. Нужны невролог, педиатр, специалист по питанию или гастроэнтеролог
по показаниям, офтальмолог, сурдолог, реабилитационная команда. Нарушены критерии
качества выписки и наблюдения, так как не указан риск, не определён маршрут, не оценены
питание и развитие, не дан план внепланового обращения.
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Глава 2. Внутриутробные и перинатальные инфекции
Глава посвящена инфекциям, которые повреждают нервную систему плода, новорождённого
или ребёнка первых недель жизни. В клинической работе важно разделять врождённые
инфекции, когда возбудитель действует во время беременности, и перинатально
приобретённые инфекции, когда заражение происходит во время родов или вскоре после них.
Такое разделение определяет сроки диагностики, выбор биоматериала, срочность лечения,
прогноз слуха, зрения, когнитивного и моторного развития.
Термин TORCH остаётся удобной подсказкой, но не должен заменять клинический диагноз.
Под одной аббревиатурой находятся разные возбудители, разные сроки передачи, разные
механизмы поражения мозга и разные варианты профилактики. У ребёнка с микроцефалией,
судорогами и кальцинатами нельзя ограничиваться широкой панелью без клинического
вопроса.
Для детского невролога эта тема важна потому, что внутриутробные инфекции часто
имитируют генетические, метаболические и дегенеративные заболевания. Кроме того, часть
последствий выявляется поздно. При врождённой цитомегаловирусной инфекции ребёнок
может пройти первичный скрининг слуха, но через месяцы или годы развить
прогрессирующую сенсоневральную тугоухость.

Этиология
Этиология включает вирусные, бактериальные, паразитарные и реже грибковые агенты.
Наибольшее значение для детского невролога имеют цитомегаловирус, Toxoplasma gondii,
вирус краснухи, Treponema pallidum, вирус простого герпеса, вирус ветряной оспы, вирус
иммунодефицита человека, парвовирус B19 и вирус Зика. В перинатальном периоде
дополнительно важны Streptococcus agalactiae, Escherichia coli, Listeria monocytogenes и
другие возбудители ранней неонатальной инфекции.
Врожденная цитомегаловирусная инфекция является одной из ведущих инфекционных
причин нейросенсорной тугоухости и задержки развития. Клинически значимы не только
манифестные формы с микроцефалией, гепатоспленомегалией, петехиями и кальцинатами.
Значимы и малосимптомные варианты, поскольку именно они могут поздно проявиться
нарушением слуха.
Врожденный токсоплазмоз связан с трансплацентарной передачей Toxoplasma gondii. Риск
передачи возрастает к концу беременности, но тяжесть поражения обычно выше при раннем
инфицировании. Классическая триада включает хориоретинит, гидроцефалию и
внутричерепные кальцинаты.
Краснуха наиболее опасна при заражении матери в ранние сроки беременности. Для
синдрома врождённой краснухи типичны катаракта, врождённые пороки сердца,
нейросенсорная тугоухость, микроцефалия, задержка развития, менингоэнцефалит и
тромбоцитопеническая пурпура.
Врожденный сифилис полностью предотвратим при своевременном выявлении и лечении
беременной. Неврологические проявления могут включать менингит, судороги,
гидроцефалию, поражение черепных нервов и поздние нейросенсорные нарушения.
Неонатальная герпесвирусная инфекция чаще связана с заражением в родах. Для невролога
особенно важна форма с поражением ЦНС. У части детей кожных проявлений нет, а первые
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признаки выглядят как лихорадка, вялость, плохое сосание, судороги, раздражительность или
изменения ликвора.

Патогенез
Патогенез зависит от срока инфицирования, тропности возбудителя, зрелости иммунной
системы плода и состояния плаценты. В ранние сроки инфекция вмешивается в
пролиферацию нейральных клеток, миграцию нейронов, формирование коры, сосудистое
развитие и закладку органов чувств. Поэтому раннее поражение чаще приводит к
микроцефалии, мальформациям, грубому нарушению зрения и слуха.
В более поздние сроки на первый план выходят воспаление, некроз, васкулопатия,
повреждение белого вещества, вентрикулит, менингит и поствоспалительная гидроцефалия.
У недоношенного ребёнка инфекция дополнительно усиливает риск перивентрикулярного
повреждения и последующих двигательных нарушений.
Цитомегаловирус поражает герминативную зону, перивентрикулярные структуры, слуховой
анализатор и сетчатку. Нейросонография и МРТ выявляют перивентрикулярные кальцинаты,
вентрикуломегалию, полимикрогирию, нарушения миелинизации, кисты и признаки
поражения белого вещества.
При токсоплазмозе ведущими механизмами становятся некротизирующий энцефалит,
хориоретинит, эпендимит и нарушение ликвородинамики. Гидроцефалия нередко является
следствием воспалительного поражения ликворных путей.
При неонатальном HSV-инфекционном процессе поражение мозга часто имеет
некротизирующий характер. Вирусная репликация в ЦНС быстро приводит к судорогам,
нарушению сознания, изменению ликвора и высокому риску неблагоприятного исхода.
Бактериальные перинатальные инфекции повреждают мозг через менингит, сепсис,
системное воспаление, гипоперфузию, коагулопатию и вторичное повреждение белого
вещества. При менингите могут формироваться вентрикулит, инфаркты, субдуральные
скопления, гидроцефалия и последующая эпилепсия.

Клиническая картина
Клиническая картина полиморфна. У новорождённого могут быть вялость, плохое сосание,
нестабильная температура, желтуха, петехии, гепатоспленомегалия, задержка
внутриутробного роста, дыхательные нарушения, анемия и тромбоцитопения.
Для невролога наиболее значимы судороги, микроцефалия, макроцефалия за счёт
гидроцефалии, нарушения мышечного тонуса, патологическая сонливость,
раздражительность, расстройства глотания, угнетение рефлексов и задержка формирования
моторных навыков.
При врождённой CMV-инфекции возможны микроцефалия, петехиальная сыпь,
гепатоспленомегалия, желтуха, тромбоцитопения, хориоретинит, судороги, задержка роста и
кальцинаты. Часть детей выглядит клинически благополучно, но остаётся в группе риска
поздней тугоухости.
При токсоплазмозе клиническая картина может включать гидроцефалию, хориоретинит,
судороги, внутричерепные кальцинаты, гепатоспленомегалию, желтуху и анемию. Иногда
позднее появляются нарушения зрения или задержка развития.
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При врождённой краснухе подозрение усиливается при сочетании нейросенсорной
тугоухости, катаракты, ретинопатии, порока сердца, микроцефалии, задержки развития,
тромбоцитопенической пурпуры и низкой массы тела.
При неонатальной HSV-инфекции выделяют кожно-слизисто-глазную форму, форму с
поражением ЦНС и диссеминированную форму. Отсутствие пузырьковой сыпи не исключает
HSV-энцефалит.
Перинатальная бактериальная инфекция и бактериальный менингит у новорождённых часто
не имеют классической менингеальной картины. Более показательны нестабильность
температуры, апноэ, снижение активности, плохое сосание, судороги, выбухание родничка,
гипогликемия и патологические изменения ликвора.

Диагностические критерии и алгоритм обследования
Диагностика начинается не с заказа широкой панели, а с клинического вопроса. Врач
формулирует, что нужно подтвердить: врождённую инфекцию, перинатально приобретённую
инфекцию, активный менингит, перенесённое воспалительное повреждение мозга или
неинфекционную фенокопию.
Первый шаг алгоритма: собрать материнский анамнез. Уточняют лихорадку, сыпь,
лимфаденопатию, генитальные высыпания, результаты скрининга на сифилис, ВИЧ,
гепатиты, краснуху, контакт с кошками, употребление сырого мяса, поездки в регионы риска
Zika, длительность безводного промежутка и лихорадку в родах.
Второй шаг: выделить ведущий синдром у ребёнка. Это может быть микроцефалия,
гидроцефалия, судороги, энцефалопатия, неонатальная тугоухость, хориоретинит,
гепатоспленомегалия, петехии, тромбоцитопения, желтуха, сепсис или менингит.
При подозрении на врождённую CMV-инфекцию ключевым является выявление вируса в
моче, слюне или другом подходящем материале методом ПЦР в первые 21 день жизни. Более
позднее выявление CMV не всегда позволяет отличить врождённую инфекцию от
постнатальной.
При подтверждении CMV необходимы общий анализ крови с тромбоцитами, биохимический
профиль печени, оценка слуха, офтальмологический осмотр, нейросонография или МРТ по
показаниям. У ребёнка с симптомной формой обсуждается противовирусная терапия и
мониторинг токсичности.
При подозрении на токсоплазмоз используют серологию матери и ребёнка, динамику IgG,
специфические IgM и IgA, ПЦР амниотической жидкости при пренатальной диагностике,
ПЦР ликвора или крови по показаниям. Важны офтальмологический осмотр и
нейровизуализация.
При сифилисе необходимо сопоставить нетрепонемные тесты матери и ребёнка, лечение
матери, сроки терапии, адекватность препарата, титры и результаты осмотра ребёнка. Решает
не одно число, а вся цепочка риска.
При подозрении на неонатальную HSV-инфекцию обследование включает ПЦР HSV из
ликвора, ПЦР крови, мазки с поверхностей по локальному протоколу, печёночные ферменты,
общий анализ крови и нейровизуализацию. Ацикловир не откладывают до результата ПЦР
при значимой клинической вероятности.
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При ранней бактериальной инфекции диагностический минимум включает осмотр, оценку
факторов риска, общий анализ крови, маркеры воспаления, посев крови, люмбальную
пункцию при подозрении на менингит и отсутствии противопоказаний, посев и анализ
ликвора.
ЭЭГ не подтверждает этиологию инфекции, но помогает оценить функциональное состояние
мозга, выявить субклинические приступы, определить тяжесть энцефалопатии и
контролировать лечение судорог.

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика начинается с вопроса, является ли поражение нервной
системы статическим, прогрессирующим или флюктуирующим. Внутриутробные инфекции
чаще дают следствие перенесённого повреждения, но некоторые проявления могут
прогрессировать.
С гипоксически-ишемической энцефалопатией инфекции пересекаются через судороги,
нарушения сознания, дыхательные проблемы и изменения тонуса. Отличить помогает
анамнез родов, газовый состав крови, шкала Апгар, полиорганная дисфункция,
инфекционные маркеры, ликвор и характер МРТ.
С генетическими синдромами врождённые инфекции пересекаются через микроцефалию,
пороки сердца, катаракту, глухоту, задержку развития и дисморфии. На инфекцию указывают
петехии, гепатоспленомегалия, тромбоцитопения, хориоретинит, кальцинаты и материнский
инфекционный анамнез.
С наследственными болезнями обмена инфекции пересекаются через судороги, вялость,
плохое кормление, нарушение сознания, ацидоз, поражение печени и задержку развития.
Если ребёнок ухудшается несмотря на адекватную антиинфекционную терапию,
метаболическая диагностика обязательна.
С врождёнными мальформациями мозга инфекции пересекаются через микроцефалию,
вентрикуломегалию, нарушение кортикального развития и эпилепсию. CMV может вызывать
полимикрогирию и нарушения миграции, поэтому структурная аномалия не всегда означает
первично генетическую причину.
С неэпилептическими событиями инфекционные судороги дифференцируют при апноэ,
треморе, джиттеринге, рефлюксе, дистонических позах, гипогликемии, гипокальциемии и
лекарственных реакциях. ЭЭГ помогает отделить эпилептические приступы от двигательных
феноменов.

Терапия
Терапия зависит от возбудителя и времени постановки диагноза. При инфекциях с высоким
риском быстрого повреждения мозга лечение начинается сразу после взятия необходимых
материалов, если задержка опасна. Это особенно важно при бактериальном менингите и
подозрении на неонатальную HSV-инфекцию.
При симптомной врождённой CMV-инфекции применяется противовирусная терапия
ганцикловиром или валганцикловиром по специализированным протоколам. В современных
консенсусах обсуждается лечение новорождённых с симптомами поражения ЦНС, а также
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детей с изолированной сенсоневральной тугоухостью при подтверждённой врождённой
инфекции.
До начала лечения CMV оценивают общий анализ крови, нейтрофилы, тромбоциты,
функцию печени и почек. На фоне терапии контролируют гематологическую токсичность,
печёночные показатели, массу тела и дозу препарата.
При врождённом токсоплазмозе основой лечения являются пириметамин, сульфадиазин и
фолиновая кислота. Фолиновая кислота нужна для снижения риска угнетения костного мозга
на фоне пириметамина. Лечение длительное и требует лабораторного контроля.
При врождённой краснухе специфической противовирусной терапии, способной устранить
уже сформированные поражения, нет. Лечение поддерживающее и реабилитационное. Оно
включает раннюю коррекцию слуха, офтальмологическую помощь, кардиологическое
ведение, наблюдение развития и раннюю помощь.
При врождённом сифилисе препарат выбора остаётся пенициллин в схемах,
соответствующих категории риска и клинической форме. У ребёнка с неврологическими
проявлениями или патологическим ликвором требуется схема, обеспечивающая лечение
нейросифилиса.
При подозрении на неонатальный HSV ацикловир вводится внутривенно. При поражении
ЦНС или диссеминированной форме терапия обычно длится дольше, чем при изолированном
кожно-слизистом варианте. После курса часто используется супрессивная терапия
пероральным ацикловиром.
При ранней бактериальной инфекции стартовая антибиотикотерапия выбирается по возрасту,
факторам риска, локальной резистентности и вероятным возбудителям. После получения
посевов терапию деэскалируют. При менингите требуется контроль осложнений, судорог,
водно-электролитных нарушений и дыхательной поддержки.
Судороги лечат по принципам неонатальной противосудорожной терапии. Важно
одновременно лечить причину, корректировать глюкозу, кальций, магний, натрий, гипоксию
и ацидоз. Длительность противосудорожной терапии после купирования острых
симптоматических приступов решается индивидуально.

Профилактика
Профилактика начинается до беременности. Вакцинация против краснухи, планирование
беременности после проверки иммунного статуса, безопасное пищевое поведение для
профилактики токсоплазмоза, гигиена рук при контакте с маленькими детьми для снижения
риска CMV, скрининг на сифилис и ВИЧ являются частью неврологической профилактики.
Профилактика врождённой CMV-инфекции включает информирование беременных о путях
передачи. Практические меры включают мытьё рук после контакта со слюной и мочой
ребёнка, отказ от совместного использования посуды и зубных щёток, осторожность при
поцелуях маленьких детей.
Профилактика токсоплазмоза включает отказ от сырого и недостаточно термически
обработанного мяса, мытьё овощей и фруктов, гигиену при работе с землёй, осторожность
при контакте с кошачьими фекалиями.
Профилактика врождённой краснухи основана на вакцинации до беременности. Для
невролога это означает необходимость уточнять вакцинальный и эпидемиологический
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анамнез, особенно у ребёнка с сочетанием глухоты, катаракты, порока сердца и
микроцефалии.
Профилактика врождённого сифилиса требует своевременного скрининга беременной,
повторного тестирования при риске, лечения пенициллином и документированного контроля.
Риск сохраняется, если мать лечилась поздно, неполно или не пенициллином.
Профилактика неонатального HSV включает выявление активных генитальных поражений у
матери, оценку первичности инфекции, акушерскую тактику, а у новорождённого из группы
риска наблюдение и обследование.
Профилактика ранней стрептококковой инфекции новорождённых основана на скрининге
беременных на Streptococcus agalactiae или оценке факторов риска с интранатальной
антибиотикопрофилактикой. ВОЗ в 2024 году выпустила рекомендацию по скринингу
беременных для определения показаний к интранатальной антибиотикопрофилактике.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Качество помощи оценивается не только фактом назначения препарата. Важны
своевременность, правильный материал для диагностики, правильные сроки тестирования,
полнота оценки органов-мишеней, безопасность терапии и катамнез.
На этапе первичного подозрения у ребёнка с микроцефалией, судорогами, кальцинатами,
хориоретинитом, петехиями, гепатоспленомегалией, тромбоцитопенией или неонатальной
тугоухостью должны быть рассмотрены врождённые инфекции. Уточняют инфекционный,
акушерский, вакцинальный и серологический данные матери.
Для CMV должно быть учтено правило первых 21 дней жизни. При сифилисе сопоставляют
данные матери и ребёнка, а не только один титр новорождённого. При подозрении на HSV
выполняют ПЦР ликвора при признаках поражения ЦНС и начинают ацикловир при высокой
клинической вероятности.
На фоне валганцикловира, ганцикловира, пириметамина, сульфадиазина, ацикловира и
антибиотиков проводится мониторинг токсичности. Судороги подтверждаются и
контролируются с использованием ЭЭГ, когда это доступно.
В катамнезе назначают динамический контроль слуха при врождённой CMV-инфекции и
других инфекциях с риском тугоухости. Проводят офтальмологическое наблюдение при
токсоплазмозе, CMV, краснухе и Zika-ассоциированном поражении. Оценка развития
проводится повторно.

Ситуационные задачи
Задача 1. Новорождённый 10 дней жизни родился в срок с массой 2600 г. Есть петехии,
желтуха, гепатоспленомегалия, тромбоцитопения, микроцефалия. Нейросонография выявила
перивентрикулярные кальцинаты. Скрининг слуха не пройден с одной стороны.
Вопросы. Сформулируйте диагноз, план обследования и лечебную тактику.
Эталон ответа. Наиболее вероятна врождённая CMV-инфекция. Нужно выполнить ПЦР CMV
в моче или слюне в пределах первых 21 дней жизни, общий анализ крови, печёночные
ферменты, оценку функции почек, офтальмологический осмотр, расширенное
аудиологическое обследование и МРТ по показаниям.
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Задача 2. Ребёнок 2 месяцев направлен из-за увеличения окружности головы, расходящихся
швов и вздрагиваний. На УЗИ выраженная вентрикуломегалия. Мать во время беременности
не обследовалась. При офтальмоскопии подозрение на хориоретинит.
Вопросы. Сформулируйте диагноз, план обследования и лечебную тактику.
Эталон ответа. В первую линию входят врождённый токсоплазмоз, CMV-инфекция,
врождённые мальформации ликворной системы и постгеморрагическая гидроцефалия. В
пользу токсоплазмоза говорят хориоретинит, гидроцефалия, кальцинаты, серология матери и
ребёнка, специфические IgM или IgA у ребёнка.
Задача 3. Новорождённый 14 дней жизни поступил с лихорадкой, отказом от кормления и
клоническими приступами. На коже нет пузырьков. Ликвор с лимфоцитарным плеоцитозом.
Врач предлагает дождаться ПЦР на HSV.
Вопросы. Сформулируйте диагноз, план обследования и лечебную тактику.
Эталон ответа. Тактика неверна. При подозрении на неонатальную HSV-инфекцию с
поражением ЦНС ацикловир начинают внутривенно после взятия материалов, не ожидая
результата ПЦР. Отсутствие сыпи не исключает HSV-энцефалит.
Задача 4. Мать имела положительный нетрепонемный тест на сифилис и лечилась
неизвестным препаратом за неделю до родов. Новорождённый имеет ринит,
гепатоспленомегалию и анемию.
Вопросы. Сформулируйте диагноз, план обследования и лечебную тактику.
Эталон ответа. Нужно оценить адекватность лечения матери, сроки, препарат, титры,
сравнить титры матери и ребёнка, провести осмотр, общий анализ крови, печёночные
показатели, рентген длинных костей и исследование ликвора при показаниях. Отсутствие
судорог не исключает нейросифилис.
Задача 5. Недоношенный ребёнок 31 недели гестации на 2 сутки стал вялым, появились
апноэ, нестабильная температура и подозрительные движения глаз. У матери длительный
безводный промежуток и лихорадка в родах.
Вопросы. Сформулируйте диагноз, план обследования и лечебную тактику.
Эталон ответа. Менингит исключать нельзя. У новорождённых менингеальные признаки
часто отсутствуют. Нужны глюкоза, электролиты, общий анализ крови, воспалительные
маркеры, посев крови, люмбальная пункция при отсутствии противопоказаний, анализ и
посев ликвора, ЭЭГ при подозрении на судороги. Антибиотики начинают быстро.
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Глава 3. Детский церебральный паралич
Детский церебральный паралич, ДЦП, является клиническим описательным диагнозом. Он
объединяет группу стойких нарушений развития движения и позы, которые приводят к
ограничению активности и связаны с непрогрессирующим поражением или аномалией
развивающегося головного мозга. При этом клиническая картина ребёнка меняется с
возрастом, потому что растут тело, скелет, мышцы, требования к движению и коммуникации.
Поэтому слово «непрогрессирующий» относится прежде всего к первичному повреждению
мозга, а не к ортопедическим, речевым, болевым или поведенческим последствиям.

Для детского невролога диагноз ДЦП не должен быть «конечной остановкой». Он задаёт
рамку ведения, но не отменяет поиска причины, оценки сопутствующих нарушений, ранней
реабилитации и пересмотра диагноза при нетипичном течении. В практической работе
особенно опасны две крайности. Первая, откладывать диагноз до трёх или четырёх лет, когда
уже упущено время для раннего вмешательства. Вторая, слишком быстро назвать ДЦП любое
нарушение тонуса у младенца без проверки прогрессирующих и наследственных фенокопий.

Этиология
Этиология ДЦП многофакторна. У части детей имеется очевидная перинатальная причина,
например тяжёлая гипоксически-ишемическая энцефалопатия, внутрижелудочковое
кровоизлияние у глубоко недоношенного ребёнка или перивентрикулярная лейкомаляция.
Однако простая формула «ДЦП равно родовая травма» неверна и вредна. У многих
пациентов вклад вносят антенатальные факторы, врождённые мальформации мозга,
внутриутробное воспаление, плацентарная недостаточность, инфекционные и сосудистые
события, генетические варианты и осложнения недоношенности.

К факторам риска относят преждевременные роды, низкую массу тела, многоплодную
беременность, задержку внутриутробного роста, хориоамнионит, тяжёлую неонатальную
энцефалопатию, неонатальные судороги, гипербилирубинемию с билирубиновой
энцефалопатией, инсульт плода или новорождённого, тяжёлые инфекции раннего периода
жизни, длительную искусственную вентиляцию, некротизирующий энтероколит и
выраженную ретинопатию недоношенных как маркеры системной незрелости. Для
конкретного ребёнка важна не механическая сумма факторов, а согласованность анамнеза,
неврологического статуса и данных нейровизуализации.

Отдельно следует выделять генетические причины и фенокопии ДЦП. В последние годы
показано, что у части детей с диагнозом ДЦП выявляются патогенные или вероятно
патогенные варианты, особенно при отсутствии типичных перинатальных факторов риска,
при дисморфиях, эпилептической энцефалопатии, семейных случаях, прогрессировании,
атаксии, дистонии, периферической слабости или несоответствии МРТ клинике. Поэтому в
современном пособии ДЦП рассматривается не как диагноз исключения на всю жизнь, а как
клиническая платформа, требующая этиологического уточнения.
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Патогенез
Патогенез двигательных нарушений при ДЦП зависит от времени, локализации и механизма
поражения развивающегося мозга. У глубоко недоношенных детей уязвима
перивентрикулярная белая материя, где проходят нисходящие двигательные пути. Поэтому
типичны спастическая диплегия, нарушения контроля туловища, задержка формирования
сидения и ходьбы, а также сочетание с нарушениями зрения и зрительно-пространственных
функций. У доношенных детей чаще встречаются поражения базальных ганглиев, таламусов,
коры, субкортикального белого вещества или последствия перинатального инсульта.

Первичное повреждение мозга запускает вторичные каскады. Нарушается нисходящий
контроль спинальных рефлексов, меняется баланс возбуждения и торможения, формируются
патологические двигательные паттерны, слабость, спастичность, дистония, ко-контракция
мышц, утомляемость и снижение селективного моторного контроля. С течением времени к
неврологическому дефициту присоединяются мышечно-скелетные изменения. Это
укорочение мышц, контрактуры, торсия костей, подвывих бедра, сколиоз, боль, нарушение
походки и дыхательные осложнения.

Нейропластичность у ребёнка одновременно создаёт возможности и риски. Раннее обучение
движению, позиционирование, тренировка активности, работа с семьёй и коррекция
сенсорных нарушений способны улучшить функциональный прогноз. Но если ребёнок
длительно использует патологические компенсации, они закрепляются. Именно поэтому
раннее выявление высокого риска ДЦП считается не только диагностической задачей, но и
терапевтическим вмешательством.

Клиническая картина
Клиническая картина ДЦП неоднородна. У одного ребёнка ведущей проблемой будет
спастичность ног при сохранном интеллекте. У другого, тяжёлое нарушение постурального
контроля, эпилепсия, дисфагия и отсутствие самостоятельной коммуникации. Невролог
должен описывать не только форму ДЦП, но и функциональный профиль ребёнка.

Ранние признаки у младенца включают асимметрию движений, отсутствие или бедность
вариабельных спонтанных движений, стойкое предпочтение одной руки до 12 месяцев,
задержку контроля головы, трудности кормления, необычную раздражительность,
патологическую сонливость, стойкий большой палец в ладони, выраженную экстензию
туловища, scissoring ног, отсутствие опоры на предплечья, невозможность удержать позу по
возрасту. У части детей тонус сначала снижен, а спастичность становится очевидной позже.
Поэтому фраза «гипотония исключает ДЦП» неверна.

Спастическая форма проявляется повышением мышечного тонуса по пирамидному типу,
гиперрефлексией, клонусами, патологическими стопными знаками, ограничением объёма
пассивных движений и нарушением селективного контроля. При диплегии больше страдают
ноги. При гемиплегии доминирует односторонний дефицит, часто с ранним предпочтением
руки и асимметрией ходьбы. При тетраплегии нарушены все конечности, контроль головы,
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глотание, речь и поза.

Дискинетическая форма связана с дистонией, хореоатетозом, флуктуацией тонуса и
трудностью удержания позы. Движения могут усиливаться при эмоциях, боли, попытке
выполнить задачу и уменьшаться во сне. Атактическая форма проявляется нарушением
равновесия, тремором, дисметрией, широкобазной походкой, задержкой координации и часто
дизартрией. Смешанные варианты встречаются часто, поэтому формальное отнесение к
одной рубрике не должно закрывать глаза на реальные проблемы пациента.

Классификация и функциональное описание
В клинической документации целесообразно указывать топографию, преобладающий тип
двигательного нарушения, функциональные уровни и сопутствующие состояния. Одна
строка диагноза «ДЦП, спастическая диплегия» слишком бедна для планирования помощи.
Более полезна запись, где отражены GMFCS, MACS, CFCS, EDACS, наличие эпилепсии,
нарушения зрения, слуха, питания, сна, боли и ортопедических осложнений.
Шкала Что оценивает Практическое значение
GMFCS Крупную моторику, сидение,

ходьбу, использование
средств передвижения

Помогает прогнозировать
мобильность, выбирать
реабилитационные цели и
планировать ортопедическое
наблюдение

MACS Использование рук в
повседневной активности

Нужна для оценки
самообслуживания, выбора
адаптаций и трудотерапии

CFCS Эффективность
коммуникации

Позволяет не сводить
прогноз к речи и вовремя
подключить альтернативную
коммуникацию

EDACS Безопасность и
эффективность еды и питья

Помогает выявить риск
аспирации, недостаточного
питания и потребность в
маршрутизации к
специалистам по дисфагии

Диагностические критерии и алгоритм диагностики
Диагноз ДЦП устанавливают на основании клинической картины стойкого нарушения
движения и позы, анамнеза поражения или аномалии развивающегося мозга, отсутствия
признаков активного прогрессирующего процесса и подтверждающих данных обследования.
В раннем возрасте корректно использовать формулировку «высокий риск ДЦП», если
признаки убедительны, но возраст ещё не позволяет окончательно описать форму и
функциональный уровень.

Современный алгоритм ранней диагностики опирается на сочетание анамнеза, МРТ
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головного мозга, стандартизированного неврологического осмотра и стандартизированной
оценки спонтанной моторики. До 5 месяцев скорригированного возраста наиболее
информативны General Movements Assessment, МРТ и Hammersmith Infant Neurological
Examination. После 5 месяцев возрастает роль HINE, оценки моторного развития,
целенаправленного осмотра, МРТ и анализа функциональных навыков. Нормальная
нейровизуализация не исключает ДЦП, но должна заставить врача особенно внимательно
проверить генетические, метаболические и нейромышечные причины.

Минимальный диагностический набор при подозрении на ДЦП включает подробный
перинатальный и семейный анамнез, оценку развития, неврологический осмотр, осмотр
зрения и слуха, оценку питания и глотания, МРТ головного мозга при отсутствии ранее
выполненного качественного исследования, скрининг эпилептических приступов, оценку
боли и сна. Генетическое обследование показано при нетипичном анамнезе,
прогрессировании, дисморфиях, множественных врождённых аномалиях, выраженной
эпилептической энцефалопатии, атаксии, дистонии без ясного поражения базальных ганглиев,
нормальной МРТ при тяжёлом дефиците или семейной отягощённости.

Практический диагноз должен отвечать на пять вопросов. Есть ли у ребёнка стойкое
нарушение движения и позы. Можно ли связать его с поражением развивающегося мозга. Нет
ли признаков прогрессирования или иной болезни. Какие функции нарушены сейчас. Какие
осложнения можно предотвратить уже сегодня.

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика проводится не один раз, а на каждом этапе наблюдения.
Диагноз нужно пересмотреть, если ребёнок теряет ранее приобретённые навыки, нарастает
слабость, появляются периферические признаки, фасцикуляции, выраженная утомляемость,
эпизоды метаболической декомпенсации, офтальмоплегия, прогрессирующая атаксия, резкое
ухудшение после инфекций, необъяснимая кардиомиопатия, гепатоспленомегалия, грубые
дисморфии или несоответствие между тяжестью клиники и данными МРТ.

Основные фенокопии включают наследственные спастические параплегии, дофа-зависимую
дистонию, митохондриальные заболевания, органические ацидурии, лейкодистрофии,
нейрональные цероидные липофусцинозы, врождённые миопатии, спинальные мышечные
атрофии, болезни накопления, атаксии, врождённые нарушения гликозилирования,
аутоиммунные и воспалительные заболевания, последствия травмы, опухоли и сосудистые
мальформации. Отдельная группа, функциональные двигательные расстройства и
последствия депривации, которые могут сочетаться с органическим поражением, но требуют
иной тактики.

Важно не путать ДЦП с задержкой развития без стойкого двигательного синдрома. Ребёнок с
общей задержкой может поздно сесть или пойти, но при этом не иметь пирамидных знаков,
дистонии, атаксии, стойкой асимметрии и патологических паттернов движения. В таких
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случаях нужно искать причины глобальной задержки развития, нарушения слуха, зрения,
эндокринные и генетические состояния.

Терапия и реабилитация
Лечение ДЦП строится вокруг функции, участия ребёнка в жизни семьи и профилактики
осложнений. Универсального «курса лечения ДЦП» не существует. Нужны реалистичные
цели, согласованные с ребёнком и семьёй, регулярная переоценка и междисциплинарная
команда. Команда может включать детского невролога, педиатра, врача физической и
реабилитационной медицины, ортопеда, специалиста по лечебной физкультуре,
эрготерапевта, логопеда, специалиста по коммуникации, офтальмолога, сурдолога,
нутрициолога, психолога и социального работника.

Ранняя помощь должна начинаться при высоком риске ДЦП, а не после окончательного
оформления инвалидизирующего диагноза. Наиболее полезны вмешательства, которые
активны, повторяемы, ориентированы на конкретную задачу и встроены в повседневную
жизнь. Пассивные методы без функциональной цели не должны занимать центральное место.
Родители нуждаются не в списке запретов, а в понятных домашних стратегиях, как брать
ребёнка, кормить, укладывать, играть, стимулировать зрительный контакт, перенос веса,
опору, захват и коммуникацию.

Коррекция спастичности начинается с понимания, мешает ли повышенный тонус функции,
гигиене, уходу, сну или вызывает боль. Лёгкая спастичность иногда помогает стоять и
переносить вес. Поэтому цель не «убрать тонус любой ценой», а улучшить функцию и
снизить осложнения. Используют позиционирование, растяжение в составе активной
программы, ортезирование, ботулинический токсин при фокальной спастичности,
пероральные препараты при генерализованной спастичности, интратекальный баклофен у
тщательно отобранных пациентов, ортопедические операции и селективную дорсальную
ризотомию в специализированных центрах.

При дискинетической форме тактика отличается. Дистония часто усиливается при боли,
запоре, инфекции, рефлюксе, страхе и неудобной позе. Поэтому перед увеличением
лекарственной нагрузки нужно устранить провоцирующие факторы. Применяют
позиционирование, индивидуальные системы сидения, лечение боли и сна, иногда баклофен,
бензодиазепины, тригексифенидил, габапентин при болевых компонентах, ботулинотерапию
отдельных мышц, интратекальный баклофен или глубокую стимуляцию мозга в отдельных
случаях.

Эпилепсия лечится по общим принципам детской эпилептологии с учётом типа приступов и
синдрома. Нарушения питания требуют оценки дисфагии, нутритивного статуса, риска
аспирации и роста. Слюнотечение может требовать логопедической работы, поведенческих и
постуральных вмешательств, антихолинергических препаратов, ботулинотерапии слюнных
желёз или хирургического лечения. Боль при ДЦП часто недооценивается. Её источниками
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бывают спастичность, вывих бедра, запор, гастроэзофагеальный рефлюкс, стоматологические
проблемы, мышечные спазмы, ортезы, пролежни и нарушение сна.

Профилактика осложнений
Первичная профилактика ДЦП связана с охраной беременности, профилактикой
преждевременных родов, инфекций, тяжёлой гипоксии, резус-конфликта, ядерной желтухи,
инсульта и травмы. Но в уже установленном случае ДЦП главной задачей становится
вторичная профилактика, то есть предупреждение осложнений, которые ухудшают качество
жизни сильнее, чем исходное поражение мозга.

Наблюдение за тазобедренными суставами необходимо всем детям с ДЦП, особенно при
GMFCS III, IV и V. Чем выше уровень GMFCS, тем выше риск латерализации и вывиха бедра.
Клинический осмотр не заменяет рентгенологический контроль. Следует отслеживать боль,
ограничение отведения, асимметрию, трудности ухода, изменение сидения и сна. Раннее
выявление позволяет избежать поздних болезненных реконструктивных вмешательств.

Профилактика контрактур включает активное движение, вертикализацию по показаниям,
ортезирование, контроль позы, лечение фокальной спастичности и своевременную
ортопедическую оценку. Профилактика аспирации требует внимания к кашлю при
кормлении, длительности приёма пищи, влажному голосу, повторным пневмониям, плохому
набору массы и утомляемости. Профилактика коммуникативной депривации означает ранний
доступ к альтернативной и дополнительной коммуникации, даже если прогноз устной речи
пока неясен.

Критерии качества оказания медицинской помощи
1. Диагноз или статус высокого риска ДЦП сформулирован без необоснованного

ожидания старшего возраста, если имеются согласованные клинические и
инструментальные признаки.

2. В карте отражены форма двигательного нарушения, топография, GMFCS, MACS,
CFCS и EDACS либо указана причина, почему шкалы временно не применялись.

3. Выполнена или обоснованно запланирована МРТ головного мозга, если нет
качественного ранее выполненного исследования.

4. Проведён скрининг зрения, слуха, питания, глотания, боли, сна, эпилептических
приступов, коммуникации и ортопедических осложнений.

5. При нетипичном течении назначен пересмотр диагноза и рассмотрены генетические,
метаболические, нейромышечные и воспалительные фенокопии.

6. Семье объяснена цель реабилитации простым языком. Цели измеримы,
функциональны и привязаны к повседневной активности.

7. Ребёнок с риском подвывиха бедра включён в программу наблюдения с
рентгенологическим контролем по уровню GMFCS и возрасту.

8. Лечение спастичности направлено на функцию, уход, боль или профилактику
осложнений, а не только на снижение тонуса как самостоятельную цель.
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9. Есть план катамнестического наблюдения и маршрутизации к ортопеду, эпилептологу,
специалисту по питанию, офтальмологу, сурдологу и реабилитационной команде по
показаниям.

10. Документирована безопасность терапии, включая побочные эффекты лекарств, риски
седативной нагрузки, запора, дисфагии, аспирации и падений.

Практический алгоритм ведения ребёнка с подозрением на ДЦП
1. Определить возраст ребёнка, скорригированный возраст у недоношенного и главный

повод обращения.
2. Собрать антенатальный, интранатальный, неонатальный и семейный анамнез,

отдельно уточнить эпизоды судорог, инфекции, желтуху, инсульт, ИВЛ и питание.
3. Провести неврологический осмотр с оценкой позы, спонтанной моторики, тонуса,

рефлексов, асимметрии, зрения, слуховых реакций, кормления и коммуникации.
4. Использовать стандартизированный инструмент по возрасту. До 5 месяцев

скорригированного возраста, GMA, HINE и МРТ. После 5 месяцев, HINE, оценка
моторного развития, МРТ и функциональные шкалы.

5. Сформулировать предварительное заключение. Норма, задержка развития без
признаков ДЦП, высокий риск ДЦП, вероятный ДЦП, другой неврологический
синдром.

6. Назначить обследования для уточнения причины и исключения фенокопий. Объём
зависит от анамнеза, МРТ, темпа развития и системных признаков.

7. Начать раннюю помощь при высоком риске, не ожидая окончательного диагноза. Цель
должна быть понятна семье и проверяема на следующем визите.

8. Построить план наблюдения. Частота зависит от возраста, тяжести, риска
ортопедических осложнений, питания, приступов и динамики развития.

Ситуационные задачи

Задача 1. Раннее выявление высокого риска ДЦП
Мальчик родился на 29-й неделе, масса 1180 г. В неонатальном периоде отмечались
внутрижелудочковое кровоизлияние II степени и перивентрикулярная эхогенность. В 4
месяца скорригированного возраста плохо удерживает голову, редко тянется к игрушке, ноги
часто перекрещивает, кисти сжаты. Родители спрашивают, можно ли подождать до года.
Эталон ответа. Ожидание до года не показано. Ребёнок относится к группе высокого риска
ДЦП. Нужны стандартизированная оценка моторики, HINE, анализ качества спонтанных
движений, МРТ по показаниям или пересмотр имеющейся визуализации, проверка зрения и
слуха. Ранняя помощь начинается сейчас. В формулировке можно использовать «высокий
риск ДЦП», если окончательный вариант формы ещё не ясен.

Задача 2. Гемипарез и перинатальный инсульт
Девочка 10 месяцев берёт игрушки преимущественно правой рукой. Левая кисть часто в
кулаке, при ползании левая рука меньше участвует. Беременность протекала без
особенностей, роды срочные. Судорог не было. Родители считают, что ребёнок просто
правша.
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Эталон ответа. Стойкое предпочтение руки до 12 месяцев является красным флагом. Нужно
исключить левосторонний гемипарез, часто связанный с перинатальным инсультом или
мальформацией. Показаны неврологический осмотр, МРТ головного мозга, оценка развития,
зрения, слуха и раннее вмешательство с акцентом на бимануальные навыки. Нельзя
успокаивать семью ссылкой на раннее формирование ведущей руки.

Задача 3. Дифференциальная диагностика ДЦП и прогрессирующего заболевания
Мальчик 3 лет имеет диагноз ДЦП, спастическая диплегия. В последние 8 месяцев родители
отмечают ухудшение ходьбы, частые падения, потерю навыка самостоятельного подъёма по
лестнице, появление тремора и эпизоды рвоты после инфекций. МРТ в младенчестве была
нормальной.
Эталон ответа. Течение нетипично для ДЦП. Нужно пересмотреть диагноз. Красные флаги,
регресс, эпизодические ухудшения после инфекций, тремор и нормальная ранняя МРТ.
Следует рассмотреть митохондриальное заболевание, наследственную атаксию,
метаболические нарушения, лейкодистрофию, наследственную спастическую параплегию и
другие фенокопии. Показаны повторная МРТ, метаболический скрининг по клинике,
генетическая консультация и секвенирование по показаниям.

Задача 4. Лечение спастичности
Ребёнок 6 лет, ДЦП, спастическая диплегия, GMFCS II. Ходит самостоятельно, но на носках,
быстро устаёт, появились боли в икроножных мышцах. Родители просят «убрать тонус
полностью».
Эталон ответа. Цель лечения не полное исчезновение тонуса, а улучшение ходьбы,
уменьшение боли и профилактика контрактур. Нужны оценка походки, объёма движений,
силы, селективного контроля, ортопедический осмотр, проверка ортезов. Возможны
функциональная терапия, ортезирование, ботулинотерапия икроножных мышц по
показаниям, программа растяжения в активном контексте. При выборе лечения важно не
ухудшить опороспособность.

Задача 5. Качество помощи при тяжёлой форме ДЦП
Девочка 8 лет, ДЦП, тетрапарез, GMFCS V. Частые пневмонии, длительное кормление,
кашель во время еды, плохой набор массы, ночные пробуждения. В карте указано только
«наблюдение невролога, массаж 2 раза в год».
Эталон ответа. Помощь не соответствует потребностям ребёнка. Нужна оценка дисфагии и
риска аспирации, нутритивного статуса, боли, сна, гастроэзофагеального рефлюкса,
эпилепсии, тазобедренных суставов, положения сидя и средств позиционирования.
Требуются междисциплинарная маршрутизация, план питания, коррекция дыхательных и
ортопедических рисков. Массаж не может быть центральной стратегией ведения тяжёлого
ДЦП.
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Глава 4. Наследственные заболевания нервной системы у детей
Наследственные заболевания нервной системы у детей занимают особое место в

клинической работе детского невролога. Они могут выглядеть как задержка развития,
эпилепсия, двигательное расстройство, аутизм, атаксия, гипотония младенца, нарушение
походки, прогрессирующая слабость, регресс навыков или сочетание нескольких синдромов.
Ошибка часто возникает не потому, что врач не знает редкий диагноз, а потому, что он
слишком рано закрывает диагностический поиск объяснением вроде перинатального
поражения центральной нервной системы или последствий недоношенности.

Цель главы — дать практический алгоритм распознавания наследственной природы
неврологического заболевания у ребёнка, показать, какие данные анамнеза и осмотра имеют
наибольшую диагностическую ценность, как выбирать генетическое исследование и как
интерпретировать результат без завышения его значимости. Глава не заменяет консультацию
врача-генетика, но помогает детскому неврологу сформулировать правильный клинический
вопрос и не потерять время у пациента с потенциально лечимым заболеванием.

Когда подозревать наследственное заболевание
Наследственную природу заболевания следует рассматривать не только при наличии

похожих случаев в семье. Значительная часть тяжёлых детских неврологических заболеваний
связана с вариантами de novo, поэтому «семья здорова» не исключает генетический диагноз.
В клинической практике важно оценивать не один признак, а устойчивый рисунок: раннее
начало, сочетание неврологических и соматических проявлений, необычная динамика,
отсутствие убедительной приобретённой причины и несоответствие тяжести состояния
данным перинатального анамнеза.

Красными флагами являются регресс развития после периода нормального или почти
нормального развития, эпилептические приступы в первые месяцы жизни, эпилептическая
энцефалопатия, микроцефалия или прогрессирующая макроцефалия, сочетание задержки
развития с дисморфиями, врождёнными пороками, нарушением слуха или зрения,
рецидивирующие эпизоды декомпенсации при инфекции или голодании, семейные случаи
ранней смерти, повторные выкидыши у матери, кровнородственный брак, одинаковый
фенотип у сибсов.

Отдельного внимания требует ситуация, когда ребёнку длительно выставляется
диагноз ДЦП, но клиническая картина прогрессирует. Для истинного ДЦП типичен
непрогрессирующий характер первичного повреждения. Функциональные возможности
могут меняться с ростом ребёнка, однако появление новых неврологических симптомов,
нарастание спастичности без ортопедической причины, утрата приобретённых навыков,
атаксия, дистонические кризы, периферическая слабость или выраженные колебания
состояния должны заставить пересмотреть диагноз.

Наследственное заболевание также вероятно при синдромности картины.
Неврологический симптом в таких случаях не существует отдельно. Врач должен искать
кожные признаки, особенности строения лица, скелетные изменения, гепатоспленомегалию,
кардиомиопатию, нарушения роста, эндокринные особенности, катаракту, пигментную
ретинопатию, аномалии зубов и волос. Чем больше систем вовлечено, тем выше вероятность
генетической или метаболической природы.
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Этиология
Этиология наследственных заболеваний нервной системы связана с изменениями

генетического материала, которые нарушают развитие, структуру, энергетический обмен,
синаптическую передачу, миелинизацию, работу ионных каналов, аутофагию, лизосомную
деградацию или поддержание нейрональных сетей. Условно причины можно разделить на
хромосомные перестройки, копийные варианты, моногенные заболевания, повторные
экспансии, митохондриальные варианты и эпигенетические нарушения.

Хромосомные аномалии и крупные копийные варианты чаще приводят к задержке
развития, интеллектуальным нарушениям, врождённым порокам и дисморфиям.
Микроделеции и микродупликации могут сопровождаться эпилепсией, аутистическими
чертами, нарушениями поведения и двигательными расстройствами. Важная особенность
таких состояний — вариабельная экспрессивность. Один и тот же копийный вариант может
проявляться тяжёлой эпилептической энцефалопатией у одного ребёнка и лёгкими
трудностями обучения у родителя.

Моногенные заболевания возникают при патогенных вариантах в одном гене. Они
могут иметь аутосомно-доминантный, аутосомно-рецессивный, Х-сцепленный или
митохондриальный тип наследования. Для детской неврологии особенно важны гены ионных
каналов, синаптических белков, белков цитоскелета, ферментов обмена, белков митохондрий,
генов ремоделирования хроматина, генов развития коры и миграции нейронов.

Повторные экспансии имеют особую диагностическую логику. Некоторые из них
плохо выявляются стандартным экзомным секвенированием. Классические примеры —
синдром ломкой Х-хромосомы, некоторые наследственные атаксии и миотоническая
дистрофия. Поэтому отрицательный экзом не отменяет необходимость целевого анализа
экспансий, если фенотип на это указывает.

Митохондриальные заболевания могут быть связаны с вариантами митохондриальной
ДНК или ядерных генов. Для них характерны мультисистемность, энергетическая
зависимость симптомов, ухудшение при инфекциях, эпизоды рвоты, ацидоз, кардиомиопатия,
офтальмоплегия, нейросенсорная тугоухость, инсультоподобные эпизоды и резистентная
эпилепсия. Эти заболевания подробно рассматриваются в отдельной главе, но при первичном
обследовании ребёнка невролог должен помнить о них уже на этапе дифференциальной
диагностики.

Патогенез
Патогенез наследственных заболеваний нервной системы определяется тем, какой

биологический процесс нарушен. При нарушении нейрональной миграции формируются
мальформации кортикального развития, лиссэнцефалия, полимикрогирия, гетеротопии,
фокальные кортикальные дисплазии. Клинически это проявляется эпилепсией, задержкой
развития, двигательным дефицитом, микроцефалией или нарушением тонуса.

При нарушении синаптической передачи страдает формирование нейрональных сетей.
Такие дети могут иметь раннюю эпилепсию, расстройства развития речи, аутистические
черты, нарушения сна, стереотипии, атаксию, гипотонию. Часто фенотип меняется с
возрастом: младенец выглядит вялым, затем появляются задержка развития и приступы, а
позже становятся заметны когнитивные и поведенческие особенности.
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Каналопатии связаны с нарушением работы натриевых, калиевых, кальциевых,
хлорных каналов или рецепторных комплексов. Они могут проявляться эпилепсией,
пароксизмальными дискинезиями, периодическим параличом, мигренью, атаксией,
нарушениями дыхания и ритма сна. При каналопатиях особенно важно избегать
механического подбора препаратов. Например, некоторые блокаторы натриевых каналов
могут ухудшать течение отдельных генетических эпилепсий.

При нарушении миелинизации возникают гипомиелинизирующие лейкодистрофии
или заболевания с распадом уже сформированного миелина. В патогенезе участвуют дефекты
белков миелина, пероксисомного обмена, лизосомной деградации, митохондриальной
функции и транспорта липидов. На МРТ такие заболевания могут выглядеть похожими, но
клиническая динамика, возраст дебюта и внецеребральные признаки помогают выбрать
направление диагностики.

При болезнях обмена нервная система повреждается из-за накопления токсических
метаболитов, дефицита конечного продукта, энергетической недостаточности или
вторичного воспаления. Некоторые состояния имеют терапевтическое окно. Это делает
раннее распознавание особенно важным. Диагностический поиск у ребёнка с приступами,
регрессом, рвотой, ацидозом, гипераммониемией или декомпенсацией при голодании должен
идти быстрее, чем обычный плановый генетический маршрут.

Патогенез многих наследственных заболеваний нельзя свести к одному механизму.
Один ген может участвовать в развитии мозга, работе синапса и регуляции транскрипции.
Поэтому клинический фенотип часто шире учебного описания. Для врача важно не требовать
идеального совпадения с классическим синдромом, а формулировать фенотип максимально
полно и передавать эту информацию лаборатории и врачу-генетику.

Типы наследования и практическое значение родословной
Родословная остаётся обязательной частью осмотра даже в эпоху геномного

секвенирования. Она помогает выбрать тест, оценить риск повторения заболевания, отличить
семейный доброкачественный вариант от патогенного, определить, кому из родственников
нужна консультация, и подготовить семью к обсуждению результата.

При аутосомно-доминантном наследовании заболевание может передаваться от
одного из родителей, но у ребёнка также возможен вариант de novo. Для врача важны мягкие
проявления у родителей: эпилепсия в детстве, трудности обучения, мигрень, тики,
особенности походки, гипермобильность, нарушения слуха, кардиологические события,
эпизоды слабости. Нельзя ограничиваться вопросом есть ли такие же больные. Нужно
спрашивать про отдельные симптомы.

Аутосомно-рецессивное наследование чаще подозревают при заболевании нескольких
сибсов, кровнородственном браке, происхождении родителей из малой популяции,
повторных потерях беременности или ранней детской смертности в семье. Родители обычно
здоровы. Риск повторения для каждой беременности при подтверждённом диагнозе часто
составляет 25 процентов, но конкретная оценка должна выполняться врачом-генетиком.

Х-сцепленные заболевания особенно важны у мальчиков с задержкой развития,
гипотонией, эпилепсией, мышечной слабостью или прогрессирующим течением. У матерей-
носительниц могут быть лёгкие проявления из-за неслучайной инактивации Х-хромосомы.
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Девочки также могут болеть Х-сцепленными заболеваниями, поэтому пол ребёнка не должен
становиться основанием для исключения диагноза.

Митохондриальное наследование предполагает передачу вариантов
митохондриальной ДНК по материнской линии. Однако многие митохондриальные
заболевания имеют ядерное наследование, включая аутосомно-рецессивное. В родословной
полезно искать сочетание неврологических симптомов с диабетом, тугоухостью,
кардиомиопатией, птозом, непереносимостью нагрузок, мигренеподобными эпизодами и
ранней смертью.

Клиническая картина
Клиническая картина наследственных заболеваний нервной системы чрезвычайно

разнообразна, поэтому в пособии удобнее обсуждать не отдельные редкие нозологии, а
синдромные подходы. Первый подход — задержка психомоторного и речевого развития.
Здесь врач оценивает сроки формирования навыков, качество навыков, регресс, поведение,
сон, кормление, мышечный тонус, зрительный контакт, слух, макроцефалию или
микроцефалию, дисморфии и соматические признаки.

Второй подход — эпилепсия. Генетическая природа особенно вероятна при дебюте в
неонатальном периоде или в первые месяцы жизни, множественных типах приступов,
эпилептической энцефалопатии, резистентности к терапии, сочетании с задержкой развития,
дисморфиями или нарушениями движения. При некоторых генетических эпилепсиях выбор
препарата зависит от молекулярной причины, поэтому генетический диагноз имеет прямое
терапевтическое значение.

Третий подход — двигательные расстройства. Дистония, хорея, миоклонус,
пароксизмальные дискинезии, атаксия и спастичность могут быть как самостоятельным
проявлением, так и частью более широкого синдрома. Для наследственных форм характерны
ранний дебют, провокация движением, усталостью или инфекцией, сочетание с эпилепсией,
регрессом, глазодвигательными нарушениями, нейропатией или изменениями на МРТ.

Четвёртый подход — гипотония младенца. Важно отличать центральную гипотонию
от периферической. При центральной гипотонии чаще есть задержка развития, нарушения
контакта, приступы, микроцефалия, пороки развития мозга. При периферической — слабость,
снижение рефлексов, фасцикуляции, трудности сосания и дыхания, высокий риск нервно-
мышечного заболевания. Граница не всегда ясна, поэтому осмотр должен включать оценку
силы, рефлексов, дыхания, кормления и утомляемости.

Пятый подход — регресс развития. Потеря речи, ходьбы, навыков игры, зрительного
контакта, глотания или контроля позы требует активного исключения нейродегенеративных,
метаболических и эпилептических энцефалопатий. Регресс нельзя объяснять
психологической реакцией или аутизмом без оценки слуха, зрения, ЭЭГ, МРТ,
метаболических маркеров и генетических причин.

Шестой подход — прогрессирующие изменения на МРТ. Лейкодистрофический
паттерн, атрофия мозжечка, базальные ганглии с симметричным поражением, пороки
миграции, гипомиелинизация, кистозные изменения, кальцификаты или сосудистые
мальформации могут направить диагностику. Важно описывать МРТ не только как
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изменения белого вещества, а с указанием локализации, симметричности, вовлечения U-
волокон, мозолистого тела, ствола, мозжечка, таламусов и базальных ганглиев.

Диагностические критерии и алгоритм обследования
Для большинства наследственных заболеваний нервной системы единого

клинического критерия недостаточно. Диагноз обычно устанавливается при сочетании
фенотипа, семейного анамнеза, данных осмотра, инструментальных исследований и
подтверждения молекулярным или цитогенетическим методом. При этом генетический
результат должен объяснять клиническую картину, а не просто присутствовать в бланке
анализа.

Первый этап — фенотипирование. Врач описывает ведущий синдром, возраст дебюта,
динамику, неврологический статус, соматические признаки, данные развития, семейный
анамнез, результаты МРТ, ЭЭГ, ЭНМГ, офтальмологического и аудиологического
обследования. Чем точнее фенотип, тем выше шанс корректной интерпретации геномных
данных.

Второй этап — исключение неотложных и лечимых состояний. При эпизодах рвоты,
угнетения сознания, ацидозе, гипогликемии, гипераммониемии, судорогах на фоне инфекции,
остром регрессе или подозрении на интоксикацию генетический поиск не должен
задерживать базовую неотложную диагностику и лечение. В таких случаях одновременно
выполняют биохимию крови, газы, лактат, аммиак, кетоны, глюкозу, печёночные пробы,
общий анализ мочи, органические кислоты мочи, ацилкарнитины, аминокислоты плазмы, а
также сохраняют образцы до начала специфической терапии, если это не опасно для ребёнка.

Третий этап — выбор генетического теста. Хромосомный микроматричный анализ
полезен при задержке развития, интеллектуальных нарушениях, аутизме, врождённых
пороках и дисморфиях, особенно если предполагается копийный вариант. Экзомное или
геномное секвенирование всё чаще рассматривается как ранний тест при необъяснённой
задержке развития, интеллектуальном нарушении, множественных врождённых аномалиях и
сложных неврологических фенотипах. ACMG рекомендует рассматривать экзомное или
геномное секвенирование как исследование первого или второго уровня у детей с
врождёнными аномалиями, задержкой развития или интеллектуальными нарушениями.

Четвёртый этап — целевые тесты, когда фенотип очень характерен. Анализ FMR1
нужен при подозрении на синдром ломкой Х-хромосомы. MLPA или другой метод оценки
делеции SMN1 необходим при подозрении на спинальную мышечную атрофию. Анализ
повторных экспансий требуется при ряде атаксий, миотонической дистрофии и других
заболеваний, если клиника соответствует. Метилирование применяется при подозрении на
импринтинговые синдромы. Нельзя считать экзом универсальной заменой всех тестов.

Пятый этап — интерпретация. Варианты классифицируют по категориям: патогенный,
вероятно патогенный, вариант неопределённого значения, вероятно доброкачественный,
доброкачественный. Вариант неопределённого значения не должен становиться
самостоятельным диагнозом и основанием для рискованного лечения. Его нужно
сопоставлять с фенотипом, типом наследования, сегрегацией в семье, базами данных,
функциональными данными и возможностью повторной интерпретации.
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Шестой этап — возвращение к пациенту после результата. Положительный результат
требует объяснить семье название заболевания, прогноз, наследование, риск повторения,
доступное лечение, наблюдение, необходимость обследования родственников и ограничения
прогноза. Отрицательный результат не завершает диагностику, если клиника убедительно
указывает на наследственную болезнь. Возможны повторный анализ через 12–24 месяца,
переход от панели к экзому или геному, анализ митохондриальной ДНК, исследование
повторов, РНК-анализ, метаболическая диагностика или пересмотр МРТ.

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика наследственных заболеваний в детской неврологии

начинается с вопроса: является ли процесс статичным, прогрессирующим, эпизодическим
или регрессирующим. Статичный двигательный дефицит после документированного
перинатального повреждения больше соответствует ДЦП. Прогрессирование, утрата навыков,
новые типы приступов, нарастающая атаксия, периферическая слабость, ухудшение зрения
или слуха требуют поиска наследственного, метаболического, воспалительного или
опухолевого процесса.

Перинатальное поражение ЦНС является частой диагностической ловушкой.
Недоношенность, гипоксия или родовая травма могут быть реальными событиями, но они не
всегда объясняют текущий фенотип. Если у ребёнка с предполагаемым ДЦП есть нормальная
МРТ, дисморфии, семейный анамнез, прогрессирование, тяжёлая эпилепсия, выраженная
задержка развития без соответствующего перинатального повреждения или нетипичное
распределение двигательного дефицита, диагноз нужно пересмотреть.

Нейроинфекции и постинфекционные синдромы могут имитировать наследственные
заболевания, особенно при энцефалите, ADEM, менингите с осложнениями, врождённых
инфекциях. Отличить помогает временная связь с инфекцией, воспалительные изменения
ликвора, серология, ПЦР, нейровизуализация и динамика. Однако инфекция может быть
триггером декомпенсации наследственного обменного заболевания, поэтому улучшение
после острого эпизода не исключает генетическую причину.

Аутоиммунные энцефалиты отличаются подострым развитием психических,
когнитивных, двигательных и эпилептических симптомов, часто с изменениями ликвора,
МРТ или антителами. Но некоторые наследственные заболевания дают колеблющееся
течение и поведенческий дебют. При атипичном ответе на иммунотерапию, повторных
эпизодах, семейных признаках и стойком регрессе нужно расширять поиск.

Функциональные неврологические расстройства встречаются у детей и подростков, но
этот диагноз требует положительных клинических признаков, а не только нормальной МРТ.
Наследственные пароксизмальные дискинезии, эпизодические атаксии, каналопатии,
мигренозные синдромы и эпилепсии могут ошибочно считаться функциональными.
Особенно осторожно нужно оценивать детей с семейной историей похожих приступов или
чёткой провокацией нагрузкой, голоданием, движением, стрессом или температурой.

При задержке развития дифференциальная диагностика включает последствия
социальной депривации, нарушение слуха, зрения, эндокринные заболевания, дефициты
питания, хронические соматические болезни, аутизм без установленной генетической
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причины, эпилептические энцефалопатии, врождённые инфекции и структурные поражения
мозга. Генетическая диагностика не отменяет базовой педиатрической оценки.

Терапия
Терапия наследственных заболеваний нервной системы делится на этиотропную,

патогенетическую, симптоматическую, реабилитационную и паллиативную. У части
заболеваний лечение уже существует, у части доступно только поддерживающее ведение, а у
некоторых появляются таргетные подходы в рамках зарегистрированных препаратов или
клинических исследований. Поэтому формулировка генетическое заболевание не лечится
является устаревшей и клинически вредной.

Этиотропная или болезнь-модифицирующая терапия возможна при ряде
наследственных болезней обмена, нервно-мышечных заболеваний, туберозном склерозе,
некоторых эпилепсиях, дефицитах витаминов и кофакторов. Примеры включают
ферментозаместительную терапию при отдельных лизосомных заболеваниях, нусинерсен и
генную терапию при спинальной мышечной атрофии, эверолимус при некоторых
проявлениях туберозного склероза, пиридоксин или пиридоксальфосфат при витамин-
зависимых эпилепсиях, биотин и тиамин при соответствующих дефектах обмена.

Патогенетическая терапия требует доказанного диагноза или очень высокой
клинической вероятности лечимого состояния. В экстренной ситуации допустима пробная
терапия при подозрении на витамин-зависимые судороги, нарушения цикла мочевины,
органические ацидурии или митохондриальную декомпенсацию, если задержка опасна. Но
длительное лечение без диагноза должно регулярно пересматриваться.

Симптоматическая терапия включает противоэпилептические препараты, лечение
спастичности и дистонии, коррекцию сна, питания, гастроэзофагеального рефлюкса, запоров,
боли, ортопедических осложнений, поведенческих нарушений и дисфагии. При
наследственных заболеваниях важно учитывать лекарственные ограничения. Некоторые
препараты нежелательны при митохондриальных болезнях, POLG-ассоциированных
заболеваниях, отдельных каналопатиях и метаболических дефектах.

Реабилитация должна быть не формальной, а функциональной. Цели формулируют
вместе с семьёй: удерживать голову, безопасно есть, сидеть, перемещаться, общаться,
уменьшить боль, предотвратить контрактуры, улучшить сон, снизить риск аспирации,
поддержать участие ребёнка в жизни семьи. При прогрессирующих заболеваниях
реабилитация не отменяется. Она меняет фокус с восстановления нормы на сохранение
функции, комфорт и профилактику осложнений.

Паллиативная помощь не означает отказ от лечения. Она нужна детям с тяжёлыми
прогрессирующими заболеваниями, резистентной эпилепсией, нарушением глотания,
дыхательной недостаточностью, хронической болью, повторными госпитализациями и
высокой нагрузкой на семью. Детский невролог должен уметь обсуждать прогноз бережно,
без ложной уверенности, и заранее планировать помощь при ухудшении.

Профилактика
Профилактика наследственных заболеваний включает не только предупреждение

рождения ребёнка с заболеванием, но и раннее выявление, предотвращение осложнений,
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снижение риска повторения в семье и безопасное планирование будущих беременностей.
После установления молекулярного диагноза семья должна получить направление на
генетическое консультирование.

Первичная профилактика возможна через выявление носительства у родителей,
прегравидарное консультирование, оценку семейного анамнеза, обследование при
кровнородственном браке, использование репродуктивных технологий с
преимплантационным тестированием и пренатальную диагностику. Эти вопросы не
решаются детским неврологом единолично, но именно невролог часто первым формулирует
подозрение и инициирует маршрут.

Вторичная профилактика — это ранняя диагностика уже родившегося ребёнка. Чем
раньше установлен диагноз, тем выше шанс назначить специфическое лечение, избежать
противопоказанных препаратов, оценить риски анестезии, организовать наблюдение сердца,
зрения, слуха, дыхания, питания и подобрать реабилитацию. Даже если лечения нет, диагноз
прекращает бесконечный поиск и позволяет семье получить прогноз и поддержку.

Третичная профилактика направлена на предупреждение осложнений: аспирации,
контрактур, подвывиха бедра, недостаточности питания, болевого синдрома,
эпилептического статуса, дыхательной недостаточности, нарушений сна, остеопении и
лекарственных осложнений. При прогрессирующих заболеваниях план наблюдения должен
пересматриваться чаще, чем при стабильных состояниях.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Качество помощи ребёнку с подозрением на наследственное заболевание нервной

системы оценивается не только фактом назначения генетического анализа. Важен весь
маршрут: своевременное распознавание красных флагов, корректное фенотипирование,
выбор теста, информированное согласие, интерпретация результата, связь диагноза с
лечением и катамнестическое наблюдение.

Минимальные критерии качества: в карте описан подробный семейный анамнез не
менее чем в трёх поколениях, указаны возраст дебюта и динамика симптомов, проведён
полный неврологический осмотр, перечислены соматические признаки, оценены слух и
зрение по показаниям, выполнены МРТ и ЭЭГ при соответствующих синдромах,
сформулирован ведущий синдром и дифференциальный ряд.

Критерии качества генетического маршрута: семье объяснена цель исследования,
возможные результаты и ограничения, выбран метод, соответствующий фенотипу, результат
интерпретирован с учётом клинической картины, вариант неопределённого значения не
представлен как окончательный диагноз, при необходимости проведена сегрегация у
родителей, ребёнок направлен к врачу-генетику, семье даны рекомендации по повторной
интерпретации при отрицательном или неопределённом результате.

Критерии качества лечения: проверены болезни, при которых есть специфическая
терапия, исключены лекарства с потенциальным риском для предполагаемого заболевания,
назначен план наблюдения с конкретными сроками, оценены питание, глотание, сон, боль,
ортопедические риски, приступы, дыхание и поведение, семье выдан план действий при
декомпенсации. При тяжёлом прогрессирующем заболевании обсуждена паллиативная
поддержка.
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Критерии качества коммуникации: родители понимают, что генетический диагноз не
равен вине родителей, знают риск повторения только после консультации генетика, имеют
письменный план наблюдения, знают признаки срочного обращения и понимают, какие
вопросы остаются неопределёнными. Врач избегает категоричных фраз, если доказательств
недостаточно.

Ситуационные задачи
Задача 1. Ребёнок с диагнозом ДЦП, который перестал соответствовать диагнозу
Клиническая ситуация. Мальчик 3 лет наблюдается с диагнозом спастической

диплегии. Родился в 38 недель, масса 3300 г, оценка по Апгар 8 и 9 баллов. В год сидел, в 20
месяцев ходил с поддержкой. За последний год появилась атаксия, участились падения, речь
стала менее понятной, родители отмечают эпизоды рвоты при инфекциях. МРТ в 1 год
описана как без грубых изменений. Что должно насторожить врача и каков следующий
диагностический шаг?

Эталон ответа. Настораживают отсутствие убедительного перинатального
повреждения, прогрессирование, появление атаксии и ухудшение речи, эпизоды
декомпенсации при инфекциях. Диагноз ДЦП нужно пересмотреть. Следующий шаг —
повторная МРТ с оценкой мозжечка, ствола и белого вещества, базовый метаболический
скрининг, консультация генетика и экзомное или геномное секвенирование с учётом
фенотипа.

Задача 2. Вариант неопределённого значения
Клиническая ситуация. У девочки 5 лет задержка речи, аутистические черты, редкие

фебрильные приступы. В панели эпилепсии найден вариант неопределённого значения в гене,
ассоциированном с тяжёлой эпилептической энцефалопатией. Невролог написал в
заключении: генетическая эпилептическая энцефалопатия, рекомендована пожизненная
противоэпилептическая терапия. В чём ошибка?

Эталон ответа. Вариант неопределённого значения не подтверждает диагноз.
Клинический фенотип не совпадает с тяжёлой эпилептической энцефалопатией, приступы
были фебрильными и редкими. Нужно сопоставить вариант с фенотипом, обсудить
сегрегацию у родителей, пересмотреть показания к терапии и при необходимости расширить
диагностику. Лечение назначают по клиническим показаниям, а не по одному VUS.

Задача 3. Выбор теста
Клиническая ситуация. Мальчик 8 месяцев имеет выраженную гипотонию, слабый

крик, трудности сосания, дыхательные эпизоды, снижение сухожильных рефлексов.
Сознание сохранено, зрительный контакт есть. У матери две потери беременности. Какой тип
поражения вероятен и какое исследование нельзя откладывать?

Эталон ответа. Картина больше соответствует периферической гипотонии и нервно-
мышечному заболеванию. Нужно срочно исключить спинальную мышечную атрофию
методом анализа SMN1, параллельно оценить дыхание и питание. Экзомное секвенирование
может быть полезно позже, но не должно задерживать тест на SMA, если клиника типична.

Задача 4. Ребёнок с регрессом
Клиническая ситуация. Девочка 2 лет развивалась с лёгкой задержкой, ходила с 18

месяцев, говорила 10 слов. После 2 лет перестала использовать слова, ухудшился контакт,
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появились стереотипии рук, ночной плач, эпизоды задержки дыхания. МРТ без грубой
патологии. Какие диагнозы нужно включить в поиск?

Эталон ответа. Нужно думать о генетических энцефалопатиях с регрессом, включая
Rett-синдром и Rett-подобные состояния, эпилептическую энцефалопатию сна,
метаболические болезни и аутизм с регрессом после исключения неврологических причин.
Обследование включает ЭЭГ сна, генетическое тестирование с учётом MECP2 и других генов,
оценку слуха, зрения и базовые метаболические маркеры по показаниям.

Задача 5. Критерии качества
Клиническая ситуация. У ребёнка 6 лет интеллектуальное нарушение, эпилепсия,

микроцефалия и лёгкие дисморфии. Врач назначил МРТ и противоэпилептический препарат,
но не собрал родословную, не обсудил генетическое тестирование, не направил к генетику.
Какие критерии качества нарушены?

Эталон ответа. Нарушены критерии фенотипирования и маршрутизации. При
сочетании интеллектуального нарушения, эпилепсии, микроцефалии и дисморфий нужно
собрать семейный анамнез, описать фенотип, обсудить генетическое тестирование, выбрать
метод исследования, направить к врачу-генетику и объяснить семье цель диагностики. Также
нужно оценить возможность генетически обусловленной эпилепсии, где результат может
влиять на лечение.
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Глава 5. Дегенеративные заболевания нервной системы у детей
Дегенеративные заболевания нервной системы у детей отличаются от статических

последствий перинатального поражения динамикой. У ребёнка может быть нормальное или
почти нормальное раннее развитие, затем появляются замедление темпа развития, потеря
речи, утрата ходьбы, атаксия, ухудшение зрения, приступы, изменение поведения, нарушение
глотания или прогрессирующая спастичность.

Иногда болезнь начинается не очевидным регрессом, а задержкой развития с
постепенным добавлением новых признаков. Такой вариант может долго выглядеть как ДЦП,
расстройство аутистического спектра, последствия недоношенности или неспецифическая
задержка психоречевого развития. Врач должен отдельно спрашивать не только о том, что
ребёнок умеет сейчас, но и о том, что он умел раньше.

В педиатрической практике слово «нейродегенерация» не должно становиться
окончательным диагнозом. Это рабочий сигнал к уточнению причины. У одного ребёнка
причиной может быть метахроматическая лейкодистрофия, у другого нейрональный
цероидный липофусциноз, у третьего наследственная спастическая параплегия, у четвёртого
митохондриальное заболевание.

Раннее распознавание имеет практическое значение. Для части болезней уже доступны
болезнь-модифицирующие подходы: ферментозаместительная терапия, трансплантация
гемопоэтических стволовых клеток, генная терапия, терапия малых молекул, диетотерапия и
кофакторная поддержка. Для другой части болезней специфического лечения пока нет, но
диагноз позволяет правильно лечить эпилепсию, питание, боль, дыхание, ортопедические
осложнения и репродуктивные риски семьи.

Этиология
Этиологически эта группа очень неоднородна. Большинство заболеваний

наследственные, но клинический путь к диагнозу начинается не с гена, а с синдрома. Врач
видит ребёнка с регрессом речи, атактической походкой, спастическим тетрапарезом,
эпилепсией, снижением зрения или сочетанием этих признаков.

Основные группы включают лейкодистрофии и генетические лейкоэнцефалопатии,
нейрональные цероидные липофусцинозы, болезни накопления, митохондриальные
заболевания, наследственные атаксии, наследственные спастические параплегии, заболевания
базальных ганглиев, нейроаксональные дистрофии и болезни моторного нейрона.

Лейкодистрофии связаны с нарушением формирования, поддержания или обмена
миелина центральной нервной системы. Они проявляются задержкой или регрессом развития,
пирамидной недостаточностью, атаксией, нарушением зрения, эпилепсией и поведенческими
изменениями. Главная диагностическая опора, это МРТ с анализом паттерна поражения
белого вещества.

Нейрональные цероидные липофусцинозы являются наследственными лизосомными
нейродегенеративными заболеваниями. Для них типичны прогрессирующее поражение мозга,
эпилепсия, снижение зрения, двигательные нарушения, когнитивный регресс и сокращение
продолжительности жизни. Комбинация «эпилепсия, регресс, снижение зрения» требует
целевого поиска НЦЛ.
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Наследственные атаксии и спастические параплегии часто дебютируют исподволь.
Родители описывают неловкость, частые падения, ходьбу на носках, ухудшение почерка,
тремор или утомляемость при ходьбе. У части детей эти симптомы долго трактуются как
ортопедическая проблема.

Приобретённые фенокопии обязательно исключаются параллельно. Дефицит витамина
B12, гипотиреоз, хроническая интоксикация, ВИЧ-инфекция, нейротуберкулёз,
аутоиммунный энцефалит, опухоли и гидроцефалия могут имитировать прогрессирующее
наследственное заболевание.

Патогенез
Патогенез зависит от конкретной нозологии, но несколько механизмов повторяются.

Первый механизм, это накопление токсичных субстратов. При лизосомных, пероксисомных и
других обменных дефектах вещества, которые должны расщепляться или транспортироваться,
накапливаются в нейронах, глии, сетчатке и внутренних органах.

Второй механизм, это нарушение миелина. Миелин может неправильно
формироваться, разрушаться или терять стабильность в процессе роста ребёнка. Поэтому
лейкодистрофии часто проявляются тогда, когда миелинизация должна активно продвигаться
или когда уже сформированный миелин начинает деградировать.

Третий механизм, это энергетическая недостаточность. Нейроны, мышцы, миокард и
сетчатка требуют большого количества энергии. При митохондриальных и некоторых
метаболических болезнях инфекция, голодание, обезвоживание или хирургический стресс
могут вызвать резкое ухудшение.

Четвёртый механизм, это селективная уязвимость нервных структур. Одни болезни
преимущественно поражают мозжечок, другие базальные ганглии, третьи зрительный нерв,
четвёртые мотонейрон или периферический нерв. Поэтому неврологический осмотр остаётся
центральным инструментом.

Пятый механизм, это каскад вторичных осложнений. Даже если первичный дефект
пока не лечится, врач может влиять на эпилептическую активность, боль, спастичность,
контрактуры, дисфагию, аспирацию, нутритивную недостаточность, нарушение сна и риск
респираторных инфекций.

Клиническая картина
Главный клинический признак, это динамика. Родители могут говорить: «он умел

говорить фразы, потом перестал», «раньше бегал, теперь часто падает», «стал хуже видеть»,
«после приступов развитие пошло назад». Потеря навыка у ребёнка требует медицинского
объяснения.

Регресс бывает глобальным или избирательным. Глобальный регресс затрагивает речь,
моторику, игру, самообслуживание и социальное взаимодействие. Избирательный регресс
может начинаться только с речи, зрения, походки или школьных навыков. Домашние видео
часто помогают объективизировать динамику.

Двигательные проявления включают спастичность, дистонию, атаксию, хореоатетоз,
миоклонус, тремор, гипотонию, слабость, утомляемость и нарушение походки. Если ребёнку
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ранее поставили ДЦП, но затем появились утрата навыков, прогрессирующая атаксия,
снижение зрения или нетипичная МРТ, диагноз ДЦП нужно пересмотреть.

Эпилептические приступы могут быть первым симптомом или присоединяться позже.
Возможны фокальные приступы, миоклонии, атонические падения, эпилептические спазмы,
генерализованные тонико-клонические приступы и эпилептический статус. При
прогрессирующих заболеваниях приступы нередко становятся фармакорезистентными.

Зрительные нарушения имеют большое диагностическое значение. Пигментная
ретинопатия, атрофия зрительных нервов, нистагм, прогрессирующее снижение зрения и
сочетание зрительного дефицита с эпилепсией и регрессом наводят на мысль о НЦЛ,
митохондриальной болезни, пероксисомном заболевании или лейкодистрофии.

Когнитивные и поведенческие симптомы могут предшествовать грубому
неврологическому дефициту. Ребёнок становится раздражительным, теряет интерес к игре,
хуже понимает обращённую речь, утрачивает школьные навыки или резко меняет поведение.
У подростка начало иногда похоже на психиатрическое расстройство.

Соматические признаки помогают сузить поиск. Органомегалия, грубые черты лица,
скелетные изменения, тугоподвижность суставов, поражение сердца, нарушение слуха и
помутнение роговицы говорят в пользу болезни накопления. Кардиомиопатия, низкий рост,
эндокринные нарушения, непереносимость голодания и лактацидоз требуют поиска
митохондриальной или метаболической болезни.

Диагностические критерии и диагностический маршрут
Для большинства детских нейродегенеративных заболеваний универсальных

клинических критериев нет. Диагноз устанавливается сочетанием фенотипа, динамики, МРТ,
лабораторных маркеров, ферментной диагностики и молекулярно-генетического
подтверждения.

Критерии подозрения включают потерю ранее сформированных навыков,
прогрессирующее ухудшение ходьбы или координации, эпилепсию с регрессом,
прогрессирующее снижение зрения, семейные случаи ранней инвалидизации или смерти,
кровное родство родителей, необычную МРТ, сочетание неврологических и соматических
признаков.

Первый этап диагностики, это анамнез. Уточняют возраст дебюта, темп
прогрессирования, регресс, инфекции, метаболические кризы, беременность и роды, раннее
развитие, успеваемость, питание, эпизоды рвоты, сонливости, нарушения сознания,
лекарственные реакции и семейный анамнез.

Второй этап, это неврологический и соматический осмотр. Врач оценивает контакт,
речь, черепные нервы, зрение, слух, тонус, силу, рефлексы, пирамидные знаки, координацию,
походку, чувствительность, дистонию, миоклонус, тремор, нейропатию, сколиоз,
контрактуры и дисфагию.

Третий этап, это МРТ головного мозга. Нужны T1, T2, FLAIR, DWI, SWI или T2*,
оценка мозолистого тела, базальных ганглиев, таламусов, мозжечка, ствола, белого вещества
и субарахноидальных пространств. По показаниям добавляют МР-спектроскопию.

Четвёртый этап, это лабораторные исследования. Часто нужны общий и
биохимический анализ крови, креатинкиназа, лактат, аммиак, глюкоза, кислотно-основное
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состояние, ТТГ, витамин B12, фолат, церулоплазмин и медь, органические кислоты мочи,
ацилкарнитины, аминокислоты плазмы, очень длинноцепочечные жирные кислоты и
ферментные тесты при подозрении на лизосомные болезни.

Пятый этап, это молекулярная диагностика. При сложном фенотипе и регрессе часто
оправдано раннее экзомное или геномное секвенирование. При типичном фенотипе можно
начинать с таргетного теста, например ABCD1 при подозрении на адренолейкодистрофию,
ARSA при подозрении на метахроматическую лейкодистрофию, TPP1 при подозрении на
CLN2.

Дифференциальная диагностика
Первое состояние для сравнения, это ДЦП. ДЦП является непрогрессирующим

поражением развивающегося мозга, хотя проявления могут меняться с возрастом. Если
нарастает дефицит, появляется регресс, прогрессирует атаксия, утрачивается зрение или МРТ
не соответствует перинатальному паттерну, диагноз ДЦП нужно пересмотреть.

Второе направление, это эпилептические энцефалопатии. Частые приступы и
выраженная эпилептиформная активность могут ухудшать развитие. Но при дегенеративном
заболевании эпилепсия обычно является частью более широкого процесса, где есть регресс,
зрительный дефицит, атаксия, соматические признаки или характерная МРТ.

Третье направление, это воспалительные и аутоиммунные заболевания ЦНС.
Рассеянный склероз, ADEM, аутоиммунный энцефалит, васкулиты, хронические инфекции и
нейросаркоидоз могут давать подострое ухудшение и изменения МРТ. За воспаление говорят
лихорадка, головная боль, плеоцитоз ликвора, контрастное усиление и ответ на
иммунотерапию.

Четвёртая группа, это опухоли, гидроцефалия, краниовертебральные аномалии и
компрессионные миелопатии. Они могут проявляться нарушением походки, пирамидными
знаками, головной болью, рвотой, нарушением зрения или регрессом школьных навыков.

Пятое направление, это психиатрические и поведенческие расстройства. Если есть
достоверный регресс, ухудшение зрения, приступы, атаксия, двигательное ухудшение или
изменение МРТ, объяснять всё первичным психиатрическим диагнозом опасно.

Терапия
Лечение делится на болезнь-модифицирующее, патогенетически ориентированное,

симптоматическое, реабилитационное и паллиативное. Врач не должен ждать молекулярного
результата, чтобы лечить эпилептический статус, дисфагию, боль, аспирацию, спастичность и
нутритивную недостаточность.

Болезнь-модифицирующее лечение доступно не для всех заболеваний. При отдельных
лейкодистрофиях применяют трансплантацию гемопоэтических стволовых клеток, особенно
если ребёнок выявлен до выраженного неврологического дефицита. При CLN2 применяется
церлипоназа альфа, которая вводится интравентрикулярно и может замедлять потерю
моторных и речевых функций.

Патогенетически ориентированная терапия включает коррекцию обменных
нарушений, кофакторную поддержку, диетические вмешательства, лечение катаболических
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состояний, профилактику голодания, контроль лихорадки и отказ от препаратов, опасных при
конкретной болезни.

Противоэпилептическая терапия подбирается по типу приступов, ЭЭГ, возрасту и
вероятной этиологии. При подозрении на POLG-ассоциированное заболевание вальпроат
противопоказан из-за риска тяжёлой печёночной токсичности. При фармакорезистентной
эпилепсии обсуждают кетогенную диету, стимуляцию блуждающего нерва и паллиативные
подходы.

Лечение двигательных нарушений включает физическую терапию, позиционирование,
ортезирование, профилактику контрактур, лечение спастичности и дистонии, коррекцию
боли. Целью может быть не восстановление нормы, а облегчение ухода, уменьшение боли,
сохранение функции и профилактика вывихов.

Питание и глотание требуют отдельного контроля. Длительное кормление, кашель при
еде, повторные пневмонии, снижение массы тела и обезвоживание требуют оценки дисфагии,
нутритивного статуса и риска аспирации. Гастростомия в таких случаях может быть
способом уменьшить страдание и улучшить безопасность питания.

Коммуникация с семьёй должна быть честной. Отсутствие радикального лечения не
означает отсутствие помощи. Семье нужен письменный план: как лечить приступ, когда
вызывать скорую помощь, как действовать при лихорадке, где наблюдаться и какие
обследования выполнить дальше.

Профилактика
Первичная профилактика связана с генетическим консультированием, пренатальной и

преимплантационной диагностикой в семьях с известным патогенным вариантом. После
установления диагноза нужно предложить обследование родителей, сибсов и других
родственников по показаниям.

Вторичная профилактика заключается в раннем выявлении заболевания до
необратимого повреждения нервной системы. Это особенно важно для болезней, где лечение
эффективно только на пресимптомной или раннесимптомной стадии. Развитие неонатального
скрининга для отдельных лейкодистрофий отражает именно эту логику.

Третичная профилактика направлена на предупреждение осложнений. Сюда относятся
вакцинация, профилактика аспирации, контроль питания, лечение запоров и рефлюкса,
профилактика контрактур, ортопедическое наблюдение, лечение боли, контроль сна,
профилактика пролежней и безопасная противосудорожная терапия.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Качество помощи начинается с признания прогрессирования. В документации нужно

зафиксировать, что ребёнок умел раньше, что утратил, за какой срок и какие функции
ухудшаются сейчас. Формулировка «задержка развития» без оценки регресса недостаточна.

Минимальные критерии качества диагностики включают семейный анамнез, полный
неврологический осмотр, соматический осмотр на признаки болезни накопления, оценку
зрения и слуха, МРТ головного мозга по протоколу, базовый метаболический скрининг по
показаниям, раннее направление на генетическую диагностику и консультацию
медицинского генетика.
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Критерии качества лечения включают документированную цель терапии, контроль
эффективности и побочных эффектов противоэпилептических препаратов, план ведения
эпилептического статуса, оценку питания и глотания, оценку боли, профилактику контрактур,
маршрутизацию к реабилитационной команде и генетическое консультирование семьи.

Критерии безопасности включают проверку лекарственных противопоказаний при
подозрении на конкретную болезнь, осторожность с вальпроатом при подозрении на POLG-
ассоциированное заболевание, профилактику голодания при подозрении на
митохондриальную или метаболическую болезнь, план действий при лихорадке и контроль
дыхательных осложнений.

Практический алгоритм для врача
Шаг первый. Уточнить, есть ли прогрессирование. Врач задаёт прямые вопросы: какие

навыки были и исчезли, что ухудшилось за последние месяцы, есть ли старые видео,
изменилась ли походка, зрение, речь, глотание, поведение и школьная успеваемость.

Шаг второй. Определить ведущий синдром. Это может быть регресс развития,
лейкоэнцефалопатия, атаксия, спастичность, эпилепсия с регрессом, снижение зрения,
болезнь накопления, нейропатия, дистония или сочетание нескольких синдромов.

Шаг третий. Найти красные флаги. К ним относятся истинная потеря навыков,
прогрессирующее снижение зрения, семейные случаи, кровное родство, органомегалия,
необычная МРТ, эпилептический статус, ухудшение после голодания или инфекции,
сочетание центральных и периферических признаков.

Шаг четвёртый. Не задерживать МРТ. Если ребёнок теряет навыки или нарастает
неврологический дефицит, МРТ головного мозга является ключевым исследованием. При
пирамидной симптоматике ног и нарушении мочеиспускания дополнительно рассматривают
МРТ спинного мозга.

Шаг пятый. Параллельно исключить лечимые фенокопии. По клинике выполняют
анализы на воспаление, инфекцию, эндокринные и дефицитарные состояния, а также
исследования ликвора. Нельзя ждать генетический тест, если есть подозрение на энцефалит,
опухоль, гидроцефалию или аутоиммунное заболевание.

Шаг шестой. Выбрать генетическую стратегию. При типичной картине используют
таргетный тест или панель. При сложном фенотипе и регрессе предпочтительно раннее
экзомное или геномное секвенирование с интерпретацией в контексте фенотипа.

Шаг седьмой. Начать поддерживающее лечение сразу. До окончательного диагноза
уже можно лечить приступы, корректировать питание, предупреждать аспирацию, облегчать
боль, лечить спастичность и организовывать реабилитацию.

Ситуационные задачи
Задача 1. Ребёнок 4 лет. До 2 лет развивался с небольшой задержкой речи, ходил

самостоятельно. За последний год стал часто падать, речь стала беднее, появились фокальные
приступы с остановкой взгляда. Родители отмечают, что ребёнок хуже ориентируется в
сумерках. При осмотре атаксия, лёгкая пирамидная недостаточность, снижение зрительного
внимания. МРТ без грубой структурной патологии, есть умеренная атрофия мозжечка.
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Вопросы. Какой синдром ведущий. Какие диагнозы нужно предположить. Какие
обследования первоочередны.

Эталон ответа. Ведущий синдром, это прогрессирующее нейродегенеративное
заболевание с регрессом речи, атаксией, эпилепсией и вероятным снижением зрения. Нужно
думать о НЦЛ, митохондриальном заболевании, наследственной атаксии, лизосомных и
пероксисомных болезнях. Первоочередны офтальмолог, ЭЭГ или видео-ЭЭГ, экспертная
оценка МРТ, ферментная диагностика по подозрению на CLN2, генетическая панель НЦЛ
или экзом.

Задача 2. Мальчик 7 лет с диагнозом ДЦП, спастическая диплегия. Родился
доношенным, перинатальной асфиксии не было. До 5 лет ходил самостоятельно, затем стал
ходить хуже, появилась скованность ног, ухудшилась успеваемость, возникли эпизоды
агрессии. На МРТ симметричные изменения белого вещества теменно-затылочных отделов с
контрастным усилением по периферии.

Вопросы. Какой синдром ведущий. Какие диагнозы нужно предположить. Какие
обследования первоочередны.

Эталон ответа. Настораживают прогрессирование, отсутствие убедительного
перинатального фактора, поведенческие изменения и лейкоэнцефалопатия. Нужно срочно
исключить Х-сцепленную адренолейкодистрофию, определить очень длинноцепочечные
жирные кислоты, выполнить ABCD1 и оценить функцию надпочечников. Ошибка, это
продолжать считать состояние ДЦП без пересмотра диагноза.

Задача 3. Девочка 2 лет 6 месяцев. С 18 месяцев появились остановки в развитии,
затем утрата отдельных слов, нестабильная походка, миоклонии, приступы падений. Педиатр
предполагает расстройство аутистического спектра. При осмотре атаксия, миоклонус,
гиперрефлексия, снижение контакта.

Вопросы. Какой синдром ведущий. Какие диагнозы нужно предположить. Какие
обследования первоочередны.

Эталон ответа. Истинная утрата слов, атаксия, миоклонус и приступы падений
являются красными флагами органического прогрессирующего заболевания. Нужны ЭЭГ,
МРТ, офтальмолог, базовый метаболический скрининг, анализ на лизосомные болезни по
показаниям и раннее молекулярно-генетическое исследование.

Задача 4. Ребёнок 9 месяцев с гипотонией, задержкой моторного развития, эпизодами
рвоты и вялости после инфекций. В анализах периодически повышен лактат. После
голодания состояние резко ухудшается. У старшего брата была ранняя смерть от неясной
энцефалопатии.

Вопросы. Какой синдром ведущий. Какие диагнозы нужно предположить. Какие
обследования первоочередны.

Эталон ответа. Вероятно митохондриальное или другое наследственное
метаболическое заболевание с энергетической декомпенсацией. Нельзя допускать голодание,
откладывать коррекцию обезвоживания и назначать потенциально опасные препараты без
оценки риска. Тактика включает госпитализацию при декомпенсации, инфузионную
поддержку, контроль лактата, аммиака, глюкозы, консультацию генетика и молекулярную
диагностику.
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Задача 5. Подросток 13 лет. Постепенно появилась неловкость, ухудшился почерк,
участились падения, появилась дизартрия. В школе стал хуже учиться. При осмотре атаксия,
интенционный тремор, скандированная речь, лёгкие пирамидные знаки. МРТ показывает
атрофию мозжечка без выраженной лейкоэнцефалопатии.

Вопросы. Какой синдром ведущий. Какие диагнозы нужно предположить. Какие
обследования первоочередны.

Эталон ответа. Обсуждаются наследственные атаксии, митохондриальные заболевания,
НЦЛ с атипичным течением, болезнь Вильсона, воспалительные и опухолевые процессы
задней черепной ямки, токсические и дефицитарные состояния. Нужны оценка меди и
церулоплазмина, офтальмологический осмотр, ЭЭГ при подозрении на приступы,
метаболический скрининг и генетическая панель атаксий или экзом.
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Глава 6. Митохондриальные заболевания у детей
Митохондриальные болезни относятся к группе редких, клинически полиморфных и

генетически гетерогенных заболеваний. Для детского невролога они особенно важны, потому
что часто проявляются задержкой развития, регрессом навыков, эпилепсией, атаксией,
миопатией, инсультоподобными эпизодами, нарушениями зрения, слуха, глотания и дыхания.

В клинической практике диагноз редко ставится по одному симптому. Обычно врач
видит сочетание неврологического синдрома с поражением других органов. Ребёнок может
наблюдаться у невролога по поводу задержки развития, затем появляются плохая прибавка
массы, эпизоды рвоты, кардиомиопатия, птоз, офтальмоплегия, сахарный диабет, нарушение
слуха или необъяснимая лактацидемия. Именно мультисистемность и зависимость
симптомов от энергетической нагрузки часто становятся ключом к диагнозу.

Этиология
Первичные митохондриальные заболевания обусловлены патогенными вариантами

генов, нарушающих функцию митохондриальной дыхательной цепи, окислительного
фосфорилирования, репликации и поддержания митохондриальной ДНК, митохондриальной
трансляции, сборки дыхательных комплексов, транспорта субстратов и коферментов.
Генетическая причина может находиться в митохондриальной ДНК или в ядерном геноме.
Поэтому привычное деление наследственных болезней только на аутосомно-доминантные,
аутосомно-рецессивные и Х-сцепленные для этой группы недостаточно.

Митохондриальная ДНК наследуется преимущественно по материнской линии. При
этом выраженность заболевания зависит не только от самого варианта, но и от уровня
гетероплазмии, тканевого распределения изменённой митохондриальной ДНК и
энергетического порога конкретного органа. У одного ребёнка может доминировать
энцефалопатия, у другого в той же семье — тугоухость, мигренеподобные приступы или
сахарный диабет. Это осложняет прогнозирование и требует осторожного генетического
консультирования.

Ядерные гены кодируют большинство белков, необходимых митохондриям. Поэтому
значительная часть тяжёлых детских форм имеет аутосомно-рецессивное наследование. К
ним относятся многие варианты синдрома Ли, дефекты митохондриальной трансляции,
болезни истощения митохондриальной ДНК, POLG-ассоциированные состояния, некоторые
формы митохондриальной эпилепсии и энцефаломиопатии. Возможны аутосомно-
доминантные и Х-сцепленные формы, хотя для педиатрической практики особенно важны
рецессивные ранние фенотипы.

Отдельно следует отличать первичные митохондриальные заболевания от вторичной
митохондриальной дисфункции. Вторичные изменения могут наблюдаться при гипоксии,
сепсисе, тяжёлом воспалении, токсическом поражении, некоторых эпилептических
энцефалопатиях, органических ацидемиях, дефектах бета-окисления жирных кислот,
эндокринных заболеваниях и длительной полиорганной недостаточности. Повышенный
лактат сам по себе не доказывает митохондриальную болезнь.
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Патогенез
Главное патогенетическое звено — недостаточность синтеза АТФ в тканях с высокой

энергетической потребностью. Наиболее уязвимы головной мозг, скелетные мышцы,
миокард, сетчатка, слуховой анализатор, печень, почки, эндокринная система и дыхательные
мышцы. У ребёнка это проявляется тем, что клиническая декомпенсация может возникать
после инфекции, голодания, операции, лихорадки, длительного плача, интенсивной
физической нагрузки или эпилептического статуса.

Нарушение окислительного фосфорилирования приводит к энергетическому дефициту,
накоплению восстановительных эквивалентов, лактата и аланина, усилению оксидативного
стресса, нарушению кальциевого гомеостаза и запуску клеточной гибели. В головном мозге
особенно страдают базальные ганглии, ствол, мозжечок, таламусы, кора и белое вещество.
Поэтому у детей встречаются дистония, атаксия, пирамидные знаки, эпилепсия, задержка
развития, регресс и расстройства дыхательной регуляции.

Пороговый эффект объясняет непостоянство клинической картины. Пока доля
функционально сохранных митохондрий достаточна, ребёнок может выглядеть относительно
компенсированным. При росте потребности в энергии или накоплении повреждения
наступает срыв компенсации. Врач должен помнить, что нормальное развитие в раннем
возрасте не исключает митохондриальное заболевание, особенно если позже появились
регресс, непереносимость нагрузок, рецидивирующая рвота, атактические эпизоды или
инсультоподобные состояния.

При митохондриальной эпилепсии судороги не являются только симптомом
повреждения мозга. Сами приступы усиливают энергетический криз, повышают потребность
нейронов в АТФ, ухудшают метаболический статус и могут провоцировать дальнейшее
повреждение. Поэтому длительные приступы и эпилептический статус у ребёнка с
подозрением на митохондриальную болезнь требуют особенно быстрой и безопасной
терапии.

Клиническая картина
Клиническая картина вариабельна. У новорождённого возможны гипотония, слабый

крик, трудности кормления, дыхательная недостаточность, судороги, лактацидоз,
кардиомиопатия, печёночная дисфункция. У младенца часто видны задержка моторного
развития, плохая прибавка массы, эпизоды вялости, рвоты, нарушение глотания, нистагм,
птоз, изменения тонуса и ранняя эпилепсия. У ребёнка дошкольного возраста на первый план
могут выходить атаксия, регресс речи, ухудшение ходьбы, дистония, мигренеподобные
эпизоды, поведенческие нарушения и непереносимость физической нагрузки.

У школьников и подростков митохондриальные заболевания иногда маскируются под
мигрень, эпилепсию, функциональные приступы, хроническую усталость, миопатию,
прогрессирующую атаксию, демиелинизирующее заболевание или последствия
перинатального поражения ЦНС. Важно искать системные признаки. К ним относятся
нейросенсорная тугоухость, пигментная ретинопатия, офтальмопарез, птоз, низкий рост,
сахарный диабет, кардиомиопатия, нарушения проводимости сердца, тубулопатия, кишечная
дисмоторика и эпизоды необъяснимой декомпенсации при инфекциях.
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К красным флагам относятся сочетание задержки развития или регресса с эпилепсией,
повторные эпизоды рвоты и вялости с метаболическим ацидозом, инсультоподобные эпизоды
не по сосудистому бассейну, симметричное поражение базальных ганглиев на МРТ,
прогрессирующая наружная офтальмоплегия, птоз с миопатией, необъяснимая
кардиомиопатия, эпилепсия с печёночной дисфункцией, семейный анамнез по материнской
линии, сочетание неврологического синдрома с тугоухостью или эндокринопатией.

Синдром Ли чаще проявляется в младенчестве или раннем детстве. Типичны задержка
или регресс развития, гипотония, дистония, атаксия, нарушения дыхания, дисфагия,
глазодвигательные расстройства, судороги. На МРТ характерны двусторонние симметричные
очаги в базальных ганглиях, таламусах, стволе и мозжечке. Однако отсутствие идеального
МРТ-паттерна не исключает диагноз, особенно на раннем этапе.

MELAS проявляется митохондриальной энцефаломиопатией, лактацидозом и
инсультоподобными эпизодами. У ребёнка могут быть головные боли, рвота, судороги,
гемианопсия, афазия, очаговый неврологический дефицит, который не соответствует
типичному сосудистому бассейну. Часто присоединяются низкий рост, тугоухость, сахарный
диабет, мышечная слабость и повышенная утомляемость.

MERRF характеризуется миоклонической эпилепсией, атаксией, миопатией,
слабостью, непереносимостью нагрузок и возможным когнитивным снижением. В мышечной
биопсии классически описываются рваные красные волокна, но сегодня диагноз всё чаще
подтверждается молекулярно-генетически, без обязательного начала с биопсии.

POLG-ассоциированные заболевания имеют широкий спектр. У детей особенно важны
эпилепсия, частые и трудно контролируемые приступы, эпилепсия с затылочным началом,
эпилептический статус, регресс, атаксия, периферическая нейропатия и печёночная
недостаточность. Вальпроевая кислота при POLG-патологии опасна и должна
рассматриваться как противопоказанная при известной патогенной вариации POLG или
высокой клинической вероятности такого состояния.

Диагностические критерии и диагностический алгоритм
Диагностика должна быть поэтапной. Первый уровень — клиническое подозрение.

Врач собирает трёхпоколенную родословную, уточняет материнскую линию, случаи ранней
смерти, эпилепсии, тугоухости, сахарного диабета, миопатии, инсультов в молодом возрасте,
невынашивания беременности и необъяснимых печёночных кризов. Затем оцениваются темп
развития, эпизоды регресса, связь симптомов с инфекциями и голоданием, лекарственный
анамнез.

Второй уровень — базовая лабораторная оценка. Обычно включают глюкозу,
электролиты, газовый состав крови, кислотно-основное состояние, лактат, пируват при
правильном заборе, аланин, аммиак, кетоновые тела, печёночные ферменты, креатинкиназу,
общий анализ крови, мочевину, креатинин, общий анализ мочи, органические кислоты мочи,
ацилкарнитины, аминокислоты плазмы. Важно соблюдать преаналитические правила. Лактат
может повышаться из-за жгута, плача, судорог, гипоксии и задержки обработки образца.

Третий уровень — инструментальная диагностика. МРТ головного мозга с
диффузионно-взвешенными последовательностями помогает выявить поражение базальных
ганглиев, ствола, таламусов, мозжечка, коры и белого вещества. МР-спектроскопия может
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показать лактатный пик, но его отсутствие не исключает заболевание. ЭЭГ проводится при
приступах, регрессе, эпизодах нарушения сознания и подозрении на эпилептическую
энцефалопатию. ЭКГ и эхокардиография нужны из-за риска кардиомиопатии и нарушений
проводимости. Обязательны оценка слуха и офтальмологический осмотр.

Четвёртый уровень — молекулярная диагностика. В современных условиях при
высокой вероятности митохондриального заболевания предпочтительно раннее применение
секвенирования. Выбор метода зависит от фенотипа и доступности. Используют панели
генов митохондриальных болезней, экзомное секвенирование, геномное секвенирование,
анализ митохондриальной ДНК, оценку гетероплазмии и поиск делеций или истощения
митохондриальной ДНК в подходящей ткани. Кровь не всегда отражает уровень
гетероплазмии в мышце, мочевом эпителии или слизистой щеки.

Мышечная биопсия не исчезла из практики, но её роль изменилась. Она полезна при
отрицательной или неопределённой генетике, при необходимости биохимического анализа
дыхательной цепи, при подозрении на тканеспецифическое поражение, а также при
вариантах, требующих функционального подтверждения. Однако начинать диагностический
путь с биопсии у каждого ребёнка нерационально, если доступна качественная генетическая
диагностика.

Диагностический критерий нельзя свести к одному показателю. Вероятность
митохондриального заболевания повышается при сочетании мультисистемного поражения,
прогрессирующего или флюктуирующего течения, характерных МРТ-признаков,
метаболических нарушений и подтверждённого патогенного варианта. При этом часть детей
имеет нормальный лактат вне кризов, а часть имеет неспецифические лабораторные
изменения. Поэтому решение о направлении в специализированный центр должно опираться
на всю клиническую картину.

Дифференциальная диагностика
Митохондриальные заболевания дифференцируют с перинатальным поражением ЦНС,

церебральным параличом, наследственными спастическими параплегиями,
лейкодистрофиями, органическими ацидемиями, дефектами цикла мочевины, дефектами
бета-окисления жирных кислот, нейродегенеративными заболеваниями, болезнями
накопления, врождёнными инфекциями, аутоиммунными энцефалитами,
демиелинизирующими заболеваниями, опухолями ЦНС, сосудистыми мальформациями и
функциональными расстройствами.

От ДЦП митохондриальное заболевание отличает прогрессирование. Если ребёнок с
диагнозом ДЦП теряет уже сформированные навыки, у него появляются новые
эпилептические приступы, атаксия, офтальмопарез, непереносимость нагрузок, рвота, лактат-
ацидоз или поражение внутренних органов, диагноз статического перинатального
повреждения должен быть пересмотрен. ДЦП не объясняет прогрессирующую тугоухость,
сахарный диабет, кардиомиопатию и повторные метаболические кризы.

От органических ацидемий и дефектов бета-окисления митохондриальные болезни
иногда отличить трудно. Метаболический криз, рвота, гипогликемия, ацидоз,
гипераммониемия и вялость могут быть общими проявлениями. Поэтому первичное
обследование ребёнка с острым ухудшением должно включать не только лактат, но и аммиак,
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глюкозу, кетоны, ацилкарнитины, органические кислоты мочи и аминокислоты. Ошибка в
пользу узкого диагноза может привести к опасной терапии или пропуску диетических
вмешательств.

Сосудистые инсульты у детей обычно соответствуют бассейну артерии и требуют
поиска кардиогенной, гематологической, васкулитной или инфекционной причины.
Инсультоподобные эпизоды при MELAS часто не укладываются в артериальный бассейн,
сопровождаются судорогами, головной болью, рвотой и изменениями на МРТ, которые могут
мигрировать. Но на раннем этапе ребёнок всё равно должен рассматриваться как пациент с
острым неврологическим дефицитом, пока не исключены состояния, требующие
неотложного лечения.

Аутоиммунный энцефалит может напоминать митохондриальную энцефалопатию
поведенческими изменениями, эпилепсией, нарушением сознания и двигательными
расстройствами. В пользу аутоиммунного процесса говорят подострое начало,
психиатрические симптомы, дискинезии, воспалительные изменения ликвора, специфические
антитела и ответ на иммунотерапию. В пользу митохондриального заболевания —
длительная история непереносимости нагрузок, мультисистемность, семейный анамнез,
лактатные нарушения и типичные генетические данные.

Терапия
Лечение митохондриальных заболеваний включает общие меры безопасности,

коррекцию дефицитов, симптоматическую терапию, таргетные вмешательства при отдельных
генетических формах, профилактику декомпенсаций и семейное консультирование.
Универсального препарата, излечивающего большинство митохондриальных болезней, нет.
Поэтому опасно обещать семье быстрый эффект от недоказанных схем.

Общие принципы ведения включают избегание голодания, раннее лечение инфекций,
достаточную гидратацию, контроль температуры, профилактику катаболизма, осторожное
планирование операций и наркоза, мониторинг сердца, слуха, зрения, питания, дыхания и
эндокринного статуса. При лихорадке, рвоте или невозможности питания ребёнку может
потребоваться план экстренной помощи с глюкозосодержащей инфузией, коррекцией
ацидоза и отменой потенциально опасных лекарств.

Так называемый митохондриальный коктейль используется в разных центрах, но
доказательность его компонентов неодинакова. В него могут входить коэнзим Q10,
рибофлавин, тиамин, L-карнитин, альфа-липоевая кислота, креатин и другие вещества.
Назначение должно быть индивидуальным. Например, рибофлавин может быть особенно
обоснован при некоторых рибофлавин-чувствительных дефектах, коэнзим Q10 — при
первичном дефиците коэнзима Q10. При этом рутинное назначение всех добавок всем
пациентам не является строго доказанной стратегией.

Патогенетически ориентированная терапия возможна при отдельных диагнозах. При
первичном дефиците коэнзима Q10 раннее назначение коэнзима Q10 может изменить течение
заболевания. При SLC19A3-ассоциированной биотин-тиамин-чувствительной болезни
базальных ганглиев применяются биотин и тиамин. При некоторых формах
пируватдегидрогеназного дефицита используется кетогенная диета, хотя она требует
строгого контроля. При MELAS в некоторых рекомендациях обсуждается L-аргинин в
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острых инсультоподобных эпизодах и профилактическом режиме, но решение должно
приниматься специалистом с учётом фенотипа и рисков.

Лечение эпилепсии должно учитывать генетическую причину. При подозрении на
POLG-ассоциированное заболевание вальпроаты следует избегать из-за риска тяжёлого
поражения печени. Более безопасными вариантами часто рассматриваются леветирацетам,
бензодиазепины, ламотриджин, топирамат, лакосамид и другие препараты, но выбор зависит
от типа приступов, возраста, функции печени, сопутствующих лекарств и синдромного
диагноза. При митохондриальной эпилепсии особенно важно быстро лечить статус и не
допускать длительной судорожной активности.

Реабилитация не должна сводиться к интенсивной нагрузке любой ценой. При
митохондриальных заболеваниях требуется дозирование активности, профилактика
переутомления, работа с глотанием, дыханием, ортопедическими осложнениями,
коммуникацией, когнитивной поддержкой и безопасностью питания. Физиотерапия, ЛФК и
эрготерапия подбираются так, чтобы поддерживать функцию, но не провоцировать
катаболизм и длительное ухудшение после занятий.

Паллиативная помощь нужна не только в терминальной стадии. Она помогает
контролировать боль, дистонию, судороги, дыхательные нарушения, питание, сон, тревогу
семьи и сложные решения о реанимации. Включение паллиативной команды не означает
отказ от активного лечения. Это способ повысить качество жизни ребёнка и семьи при
заболевании с неопределённым прогнозом.

Неотложные состояния
К неотложным состояниям относятся метаболический криз, эпилептический статус,

острая энцефалопатия, рабдомиолиз, декомпенсация кардиомиопатии, дыхательная
недостаточность, печёночная недостаточность и инсультоподобный эпизод. Родители
должны иметь письменный план действий, а медицинская организация — понимать, что
промедление при рвоте и голодании может привести к катаболизму и ухудшению
неврологического исхода.

При острой декомпенсации первичная тактика включает оценку ABC, контроль
глюкозы, газов крови, лактата, аммиака, электролитов, функции печени и почек, ЭКГ,
лечение судорог, регидратацию и прекращение голодания. При подозрении на инфекцию
лечение начинают рано. При ухудшении сознания необходимо исключить гипогликемию,
гипераммониемию, сепсис, внутричерепной процесс, эпилептический статус без судорог и
токсическое лекарственное действие.

Анестезия и хирургические вмешательства требуют планирования. Риск связан не
только с препаратом, но и с голоданием, болью, температурой, гиповолемией, инфекцией и
послеоперационным катаболизмом. Перед плановой операцией желательно обсудить
пациента с метаболическим специалистом, анестезиологом, кардиологом и неврологом. В
день вмешательства обычно избегают длительного голодания, контролируют глюкозу,
кислотно-основное состояние и температуру.
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Профилактика и генетическое консультирование
Первичная профилактика большинства митохондриальных заболеваний связана с

генетическим консультированием. После молекулярного подтверждения диагноза семье
объясняют тип наследования, риск повторения, возможности обследования родственников,
пренатальной диагностики и преимплантационного генетического тестирования. При
вариантах митохондриальной ДНК прогнозирование особенно сложно из-за гетероплазмии и
тканевой вариабельности.

Вторичная профилактика направлена на предупреждение декомпенсаций и
осложнений. Она включает индивидуальный план при лихорадке и рвоте, отказ от
длительного голодания, вакцинацию по календарю при отсутствии противопоказаний,
контроль слуха и зрения, кардиологическое наблюдение, лечение нарушений питания,
профилактику аспирации, контроль эпилепсии и обучение семьи признакам опасности.

Третичная профилактика включает предотвращение контрактур, нутритивной
недостаточности, аспирационных пневмоний, пролежней, болевого синдрома, социальной
изоляции, школьной дезадаптации и эмоционального истощения семьи. Ребёнку нужны не
только лаборатории и МРТ. Ему нужны понятный маршрут, реабилитационная команда,
школа или индивидуальный образовательный план, психологическая поддержка и
регулярный пересмотр целей лечения.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Качественная помощь начинается с своевременного распознавания красных флагов. У

ребёнка с регрессом развития, эпилепсией, мультисистемным поражением, симметричными
изменениями базальных ганглиев на МРТ, необъяснимой лактацидемией,
инсультоподобными эпизодами или сочетанием неврологических и кардиологических
симптомов должно быть зафиксировано обоснование диагностического поиска
митохондриальной болезни.

Минимальный качественный стандарт включает документированный неврологический
статус, семейный анамнез, оценку развития, данные МРТ при показаниях, ЭЭГ при
приступах, базовый метаболический скрининг, оценку сердца, слуха, зрения и питания. При
высокой вероятности заболевания ребёнок должен быть направлен на молекулярно-
генетическое обследование и консультацию специалиста по наследственным болезням
обмена.

Критериями качества терапии являются индивидуальный план ведения, безопасный
выбор противосудорожных препаратов, отсутствие необоснованного назначения вальпроатов
при подозрении на POLG-патологию, план действий при болезни и голодании, мониторинг
побочных эффектов, междисциплинарное наблюдение и понятная коммуникация с семьёй. В
медицинской документации должны быть указаны цели лечения, критерии эффективности и
признаки, при которых семья обращается за экстренной помощью.

Критерии качества коммуникации часто недооценивают. Семья должна получить
объяснение, что генетический поиск может быть долгим, отрицательный результат панели не
всегда исключает заболевание, вариант неопределённого значения не равен диагнозу, а
лечение часто направлено на уменьшение рисков и поддержку функций. Это снижает
вероятность хаотичного поиска, необоснованных назначений и недоверия к врачам.
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Ситуационные задачи
Задача 1. Мальчик 1 года 4 месяцев поступил после ОРВИ с вялостью, повторной

рвотой и потерей ранее появившегося навыка самостоятельной посадки. При осмотре
гипотония, дистонические установки стоп, нистагм. Лактат умеренно повышен. На МРТ
двусторонние симметричные изменения в базальных ганглиях и стволе. Вопросы: какой
синдром наиболее вероятен, какие исследования нужны в первую очередь, какова стартовая
тактика.

Эталон ответа. Наиболее вероятен синдром Ли или другое митохондриальное
заболевание с поражением базальных ганглиев. Нужны контроль газов крови, лактата с
правильным забором, глюкозы, аммиака, кетонов, аминокислот, органических кислот мочи,
ацилкарнитинов, ЭЭГ при подозрении на приступы, ЭКГ и эхокардиография. Далее показана
молекулярная диагностика с анализом ядерных генов и митохондриальной ДНК. В остром
периоде важны профилактика катаболизма, гидратация, лечение инфекции, контроль судорог
и консультация метаболического специалиста.

Задача 2. Девочка 9 лет имеет приступы головной боли с рвотой, затем эпизод
гемианопсии и судороги. МРТ показывает корково-подкорковый очаг в затылочно-теменной
области, который не соответствует бассейну одной артерии. В анамнезе низкий рост и
нейросенсорная тугоухость у матери. Вопросы: какой диагноз следует заподозрить, чем он
отличается от ишемического инсульта, какие дополнительные данные важны.

Эталон ответа. Следует заподозрить MELAS. Отличие от ишемического инсульта
состоит в инсультоподобном характере очага, несоответствии сосудистому бассейну,
сочетании с судорогами, рвотой, мигренеподобной головной болью, возможным повышением
лактата и материнским семейным анамнезом. Нужны лактат, МР-спектроскопия при
возможности, ЭЭГ, исследование митохондриальной ДНК, оценка слуха, зрения, сердца и
эндокринного статуса.

Задача 3. Подросток 13 лет поступил с фармакорезистентной эпилепсией,
затылочными приступами, регрессом успеваемости и эпизодами атаксии. В стационаре
планируется назначение вальпроата. В анализах умеренное повышение трансаминаз.
Вопросы: какую ошибку необходимо предотвратить, какой генетический диагноз особенно
важен, как изменить тактику.

Эталон ответа. Нужно предотвратить назначение вальпроата при подозрении на
POLG-ассоциированное заболевание. Вальпроаты могут спровоцировать тяжёлую
печёночную недостаточность у пациентов с патогенными вариантами POLG. Тактика
включает срочное генетическое обследование, пересмотр противосудорожной терапии в
пользу более безопасных вариантов, мониторинг функции печени, ЭЭГ-контроль и
консультацию специалиста по митохондриальным заболеваниям.

Задача 4. Ребёнок 6 лет с диагнозом ДЦП наблюдается с двух лет. Родители сообщают,
что за последние 8 месяцев он стал хуже ходить, появились эпизоды рвоты утром, птоз,
снижение слуха и новые приступы замирания. Вопросы: почему диагноз ДЦП требует
пересмотра, какие красные флаги есть, какой план обследования.

Эталон ответа. ДЦП является непрогрессирующим состоянием, поэтому утрата
навыков и появление новых мультисистемных симптомов требуют пересмотра диагноза.
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Красные флаги: прогрессирование, птоз, тугоухость, рвота, новые приступы, ухудшение
ходьбы. План включает МРТ головного мозга, ЭЭГ, метаболический скрининг, лактат с
правильным забором, аммиак, аминокислоты, органические кислоты мочи, ацилкарнитины,
ЭКГ, эхокардиографию, офтальмологический и аудиологический осмотр, генетическую
диагностику.

Задача 5. У ребёнка 3 лет подтверждён первичный митохондриальный диагноз. Мать
спрашивает, можно ли ограничиться курсами метаболических препаратов два раза в год.
Вопросы: как объяснить принципы лечения, какие элементы должны быть в индивидуальном
плане, какие критерии качества наблюдения.

Эталон ответа. Нужно объяснить, что лечение не сводится к курсам препаратов.
Ведение включает профилактику катаболизма, план помощи при лихорадке и рвоте, контроль
питания, сердца, слуха, зрения, дыхания, эпилепсии, реабилитацию с дозированием нагрузки,
генетическое консультирование и регулярную оценку целей терапии. Критерии качества:
документированный план, безопасные лекарства, междисциплинарное наблюдение, понятные
семье признаки опасности, мониторинг эффективности и побочных эффектов.
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Глава 7. Болезни накопления с поражением нервной системы
Болезни накопления представляют собой группу наследственных заболеваний обмена

веществ, при которых дефект фермента, транспортного белка, мембранного переносчика или
внутриклеточного пути утилизации приводит к прогрессирующему накоплению субстрата.
Для детского невролога эта группа важна по двум причинам. Во-первых, многие болезни
накопления начинаются с неспецифических симптомов, которые легко принять за
последствия перинатального поражения, задержку речевого развития, расстройство
аутистического спектра, эпилептическую энцефалопатию или детский церебральный паралич.
Во-вторых, для части заболеваний уже доступны болезнь-модифицирующие методы лечения,
и их эффективность резко зависит от сроков начала терапии.

К болезням накопления с поражением нервной системы относят прежде всего
лизосомные болезни накопления, включая мукополисахаридозы, сфинголипидозы, болезни,
связанные с нарушением транспорта холестерина, и нейрональные формы. В клинической
практике к ним близко рассматривают болезнь Помпе, пероксисомные заболевания и
некоторые врождённые нарушения аутофагии. Нозологически это не всегда одна группа, но
для врача на первичном этапе важен общий диагностический принцип: сочетание
неврологического дефицита с системными признаками должно заставлять искать
наследственное заболевание обмена.

Этиология
Большинство болезней накопления являются моногенными заболеваниями. Наиболее

частый тип наследования аутосомно-рецессивный. Реже встречаются Х-сцепленные формы,
например мукополисахаридоз II типа и болезнь Фабри. Мутации приводят к снижению или
отсутствию активности определённого белка. В результате субстрат не расщепляется, не
транспортируется или не выводится из клетки. Накапливающийся материал нарушает работу
органелл, запускает воспалительные каскады, изменяет функцию нейронов, глии, эндотелия,
макрофагов, мышечных волокон и клеток внутренних органов.

В мукополисахаридозах причиной является дефицит ферментов, участвующих в
деградации гликозаминогликанов. При МПС I страдает альфа-L-идуронидаза, при МПС II
идуронат-2-сульфатаза, при МПС III различные ферменты обмена гепарансульфата, при МПС
VI арилсульфатаза B. Накопление гликозаминогликанов объясняет грубые черты лица,
поражение скелета, органов дыхания, клапанов сердца, печени, селезёнки и, при части форм,
центральной нервной системы.

В сфинголипидозах нарушается обмен сфинголипидов. При болезни Гоше снижается
активность бета-глюкоцереброзидазы. При болезни Тея-Сакса и болезни Sandhoff нарушается
распад GM2-ганглиозида. При метахроматической лейкодистрофии имеется дефицит
арилсульфатазы A, что приводит к накоплению сульфатидов и демиелинизации центральной
и периферической нервной системы. При болезни Ниманна-Пика C нарушается
внутриклеточный транспорт холестерина и других липидов из-за патогенных вариантов
NPC1 или NPC2.

Болезнь Помпе относится к гликогенозам и связана с дефицитом кислой альфа-
глюкозидазы. Накопление гликогена в лизосомах особенно поражает скелетную и сердечную
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мышцу. У младенцев это проявляется гипотонией, слабостью, кардиомиопатией и
дыхательной недостаточностью. Невролог ошибочно может воспринимать такого ребёнка как
пациента с врождённой миопатией или спинальной мышечной атрофией, если не оценит
кардиологические и метаболические признаки.

Этиологическая диагностика не должна ограничиваться клиническим предположением.
Подтверждение требует ферментного анализа, биохимических маркеров, молекулярно-
генетического тестирования и, в отдельных ситуациях, функциональных исследований. В
современных условиях генетическая диагностика часто идёт параллельно с биохимической,
но не заменяет её полностью. Для ряда заболеваний активность фермента остаётся критерием
подтверждения диагноза и основанием для назначения специфической терапии.

Патогенез поражения нервной системы
Нервная система особенно уязвима при болезнях накопления, потому что нейроны

имеют высокую метаболическую активность, ограниченную способность к делению и
сложную систему внутриклеточного транспорта. Лизосомы участвуют не только в
расщеплении макромолекул. Они регулируют аутофагию, сигнализацию mTOR, иммунный
ответ, обмен липидов и синаптическую функцию. Поэтому лизосомная болезнь не является
простым складированием лишнего вещества. Это системный сбой клеточной биологии.

При накоплении субстрата увеличивается объём лизосом, нарушается аутофагический
поток, повреждаются митохондрии, растёт оксидативный стресс, активируются микроглия и
астроциты. В белом веществе формируются демиелинизация, воспаление и аксональное
повреждение. В сером веществе страдают синапсы, нейрональная возбудимость,
пластичность и нейрональная выживаемость. Поражение периферической нервной системы
связано с демиелинизацией, аксонопатией и накоплением субстрата в шванновских клетках.

Для мукополисахаридозов характерно сочетание механического, метаболического и
воспалительного компонентов. Сужение позвоночного канала, компрессия спинного мозга на
краниоцервикальном уровне, утолщение мозговых оболочек, гидроцефалия, синдром
запястного канала и нарушения дыхания во сне могут усиливать собственно
нейрометаболическое поражение. Поэтому у ребёнка с МПС неврологический дефицит
нельзя объяснять только задержкой развития. Необходимо активно искать обратимые
осложнения, прежде всего компрессию спинного мозга и гидроцефалию.

При метахроматической лейкодистрофии накопление сульфатидов вызывает
прогрессирующую демиелинизацию. Клинически это проявляется утратой моторных
навыков, спастичностью, атаксией, периферической нейропатией, позднее когнитивным
снижением, дисфагией и эпилепсией. Терапевтическое окно узкое. Трансплантация
гемопоэтических стволовых клеток и генная терапия наиболее эффективны до выраженного
неврологического дефицита, поэтому поздняя диагностика резко ухудшает прогноз.

При болезни Ниманна-Пика C нарушается транспорт липидов, что приводит к
нейродегенерации с поражением мозжечка, ствола, базальных ганглиев и коры. Один из
наиболее важных клинических признаков, который часто упускают, это вертикальный
супрануклеарный парез взора. Ребёнок может сначала наблюдаться с задержкой речи,
атактической походкой, катаплексией, нарушением поведения или школьной
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неуспеваемостью, и только целенаправленный осмотр глазодвигательных функций позволяет
выйти на правильный диагностический путь.

Клиническая картина
Клиническая картина болезней накопления зависит от возраста дебюта, остаточной

активности фермента, типа субстрата и вовлечения центральной нервной системы. Чем
раньше начинается заболевание, тем чаще течение тяжёлое и прогрессирующее. У младенца
настораживают вялость, трудности сосания, гипотония, задержка удержания головы, слабый
крик, кардиомегалия, дыхательная недостаточность, гепатоспленомегалия и грубые черты
лица.

В дошкольном возрасте болезни накопления нередко маскируются под задержку
речевого развития, аутизм, синдром дефицита внимания, эпилепсию, ДЦП или последствия
недоношенности. Особенно опасна ситуация, когда ребёнку ставят статичный диагноз, но в
динамике появляются новые симптомы. Для болезней накопления типична прогрессия.
Ребёнок не просто медленно развивается. Он теряет навыки, ухудшается походка, нарастает
спастичность или атаксия, снижается зрение, появляются нарушения глотания, меняется
поведение, учащаются приступы.

Мукополисахаридозы имеют узнаваемый системный фенотип, но он формируется
постепенно. Для них характерны грубые черты лица, низкий рост, макроцефалия, кифоз,
гиббус, ограничение разгибания суставов, грыжи, гепатоспленомегалия, помутнение
роговицы при некоторых типах, тугоухость, обструктивное апноэ сна, поражение клапанов
сердца. Неврологические проявления включают задержку развития, регресс, поведенческие
расстройства, гиперактивность, нарушения сна, гидроцефалию, компрессию спинного мозга
и синдром запястного канала. При МПС III соматические признаки могут быть относительно
мягкими, а поведенческие и когнитивные нарушения выраженными, что приводит к
ошибочному психиатрическому маршруту.

При болезни Гоше у детей чаще встречаются анемия, тромбоцитопения,
гепатоспленомегалия, боли в костях, задержка роста, патологические переломы и
повышенная утомляемость. Неврологические признаки требуют уточнения типа заболевания.
Окуломоторная апраксия, горизонтальный парез взора, миоклонии, атаксия, судороги,
бульбарные нарушения и задержка психомоторного развития заставляют думать о
нейронопатических формах. Важно помнить, что выраженная спленомегалия и
тромбоцитопения могут привести ребёнка сначала к гематологу, а невролог подключается
позднее.

GM2-ганглиозидозы часто дебютируют в младенчестве с утратой зрительного
контакта, чрезмерной реакцией на звук, гипотонией, задержкой развития и последующим
регрессом. При офтальмоскопии может выявляться симптом вишнёвой косточки на глазном
дне. По мере прогрессирования появляются судороги, спастичность, дисфагия, утрата
контакта и тяжёлая нейродегенерация. Поздние формы могут проявляться атаксией,
дистонией, психическими нарушениями и моторным нейроноподобным фенотипом.

Метахроматическая лейкодистрофия у детей чаще проявляется нарушением походки,
частыми падениями, снижением мышечной силы, гипорефлексией или смешанной
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пирамидно-периферической картиной. Затем нарастают спастичность, атаксия, когнитивное
снижение, дизартрия, дисфагия и эпилепсия. При МРТ типично симметричное поражение
белого вещества. Наличие периферической нейропатии является важной подсказкой,
особенно если у ребёнка с лейкодистрофией снижены рефлексы или выявляется замедление
проведения по нервам.

Болезнь Ниманна-Пика C имеет широкий возрастной диапазон. У младенцев
возможны холестаз и гепатоспленомегалия. У детей старшего возраста появляются атаксия,
дизартрия, дисфагия, катаплексия, эпилептические приступы, когнитивное снижение,
школьная дезадаптация и психиатрические симптомы. Вертикальный супрануклеарный парез
взора является одним из наиболее значимых признаков. Его нужно искать активно, потому
что ребёнок сам редко жалуется на нарушение вертикальных саккад.

Болезнь Помпе в инфантильной форме проявляется выраженной мышечной
гипотонией, слабостью, кардиомегалией, гипертрофической кардиомиопатией, трудностями
кормления и дыхательной недостаточностью. Поздние формы могут быть похожи на поясно-
конечностную миопатию с дыхательным вовлечением. Для невролога важна мысль, что
нормальный интеллект при выраженной слабости и дыхательных нарушениях не исключает
тяжёлое метаболическое заболевание, требующее срочного лечения.

Диагностические критерии и алгоритм обследования
Диагностический критерий болезни накопления включает сочетание клинического

фенотипа, биохимического подтверждения и молекулярно-генетической верификации. Один
только внешний вид ребёнка не является достаточным основанием для диагноза. Один только
вариант в гене без биохимического подтверждения также может быть недостаточен, особенно
если вариант имеет неопределённое значение. Обследование должно отвечать на три вопроса:
есть ли болезнь накопления, какая именно нозология наиболее вероятна, можно ли начать
специфическое лечение немедленно.

Первый этап начинается с клинического распознавания. Врач оценивает регресс
развития, темп прогрессирования, наличие эпилепсии, нарушений зрения и слуха, походку,
мышечный тонус, сухожильные рефлексы, черепные нервы, глазодвигательные функции,
глотание, речь, поведение и сон. Обязательно осматриваются печень, селезёнка, суставы,
позвоночник, форма черепа, кожа, роговица, зубочелюстная система. В идеале первичный
осмотр при подозрении на болезнь накопления должен быть междисциплинарным, но
невролог обязан сам увидеть ключевые признаки.

Второй этап включает базовые исследования. Общий анализ крови может выявить
анемию и тромбоцитопению. Биохимический анализ крови оценивает трансаминазы,
креатинкиназу, лактатдегидрогеназу, билирубин, альбумин, электролиты. При мышечной
слабости важна креатинкиназа. При подозрении на МПС исследуют гликозаминогликаны
мочи с последующим фракционированием. При подозрении на болезнь Гоше, Помпе, Фабри,
кислую сфингомиелиназную недостаточность и ряд других состояний используют
определение ферментной активности, часто в сухих пятнах крови как скрининговый метод.
Положительный скрининг должен подтверждаться в специализированной лаборатории.
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Третий этап связан с инструментальной диагностикой. МРТ головного мозга помогает
выявить лейкодистрофический паттерн, атрофию, поражение базальных ганглиев, мозжечка,
ствола, гидроцефалию или признаки компрессии. МРТ шейного отдела и
краниоцервикального перехода обязательна при МПС с признаками миелопатии, изменением
походки, слабостью, нарушением функции рук или перед анестезией.
Электронейромиография показана при подозрении на периферическую нейропатию,
позднюю болезнь Помпе, метахроматическую лейкодистрофию или смешанную картину.
ЭЭГ проводится при приступах, эпилептических регрессах и эпизодах изменения сознания.

Четвёртый этап связан с молекулярной диагностикой. Если клиническая и
биохимическая картина указывает на конкретную болезнь, целесообразно секвенировать
соответствующий ген или использовать таргетную панель. Если фенотип сложный,
используется панель наследственных болезней обмена, клинический экзом или геномное
секвенирование. Результаты интерпретируются с учётом критериев ACMG и клинического
соответствия. Варианты неопределённого значения не должны автоматически превращаться в
диагноз. При необходимости выполняется сегрегационный анализ у родителей и
обследование сибсов.

Пятый этап состоит в оценке осложнений и терапевтической готовности. До начала
ферментозаместительной терапии или генной терапии нужно оценить сердце, лёгкие, печень,
почки, слух, зрение, питание, риск анестезии, инфекционный статус и вакцинацию. При МПС
важна оценка дыхательных путей и краниоцервикальной стабильности. При болезни Помпе
оценивают CRIM-статус и риск формирования антител. При метахроматической
лейкодистрофии срочно определяют стадию заболевания, потому что решение о
трансплантации или генной терапии зависит от симптомности и сохранности функций.

Практический алгоритм можно сформулировать так. Если у ребёнка есть регресс
развития или прогрессирующий неврологический синдром, врач ищет системные признаки.
Если есть гепатоспленомегалия, скелетные изменения, грубые черты лица, помутнение
роговицы, кардиомиопатия, миопатия, цитопения, нарушение слуха или лейкодистрофия на
МРТ, назначается метаболический скрининг и генетическое тестирование. Если выявлено
потенциально лечимое заболевание, ребёнок направляется в центр наследственных болезней
обмена без ожидания полного формирования фенотипа.

Дифференциальная диагностика
Болезни накопления дифференцируют с большой группой неврологических,

инфекционных, генетических и психиатрических состояний. Главный принцип состоит в
оценке динамики. Статичные последствия перинатального поражения обычно не
сопровождаются прогрессирующей утратой навыков, нарастающей органомегалией, грубыми
чертами лица, снижением зрения и слуха, прогрессирующей лейкодистрофией или
цитопенией. Если ребёнок с диагнозом ДЦП начал хуже ходить, потерял функцию рук, стал
хуже глотать или у него появилась спастичность после периода нормального развития,
диагноз должен быть пересмотрен.

С задержкой развития и расстройствами аутистического спектра часто путают МПС III,
болезнь Ниманна-Пика C, поздние формы GM2-ганглиозидоза, нейрональные цероидные
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липофусцинозы и некоторые пероксисомные заболевания. Отличить помогает регресс,
нарушение сна, ухудшение походки, эпилепсия, висцеральные признаки, глазодвигательные
нарушения, снижение зрения и типичные изменения МРТ. Изолированное поведенческое
нарушение без соматических и неврологических красных флагов менее вероятно для болезни
накопления, но наблюдение должно быть динамическим.

Лейкодистрофии нужно отличать от рассеянного склероза, ADEM, постинфекционных
демиелинизирующих процессов, последствий гипоксии, токсических поражений и
митохондриальных заболеваний. При наследственной болезни обычно виден симметричный
и прогрессирующий паттерн, часто есть семейный анамнез или системные признаки. При
воспалительном процессе чаще наблюдаются острое или подострое начало, очаги разного
возраста, накопление контраста, воспалительные изменения ликвора, ответ на
иммунотерапию. Но эти признаки не абсолютны, поэтому окончательное решение требует
сопоставления клиники, МРТ, ликвора, метаболических тестов и генетики.

Гепатоспленомегалия с цитопенией требует исключения онкогематологических
заболеваний, хронических инфекций, портальной гипертензии, аутоиммунных процессов и
болезней накопления. Болезнь Гоше может долго имитировать гематологическую патологию.
Ошибка возникает, когда при спленомегалии и тромбоцитопении выполняют только
гематологический поиск, но не назначают ферментный тест. Наличие костных болей,
задержки роста, семейного анамнеза и этнического риска усиливает подозрение.

Младенческая гипотония при болезни Помпе дифференцируется со спинальной
мышечной атрофией, врождёнными миопатиями, мышечными дистрофиями,
миастеническими синдромами, гипотиреозом и последствиями тяжёлой неонатальной
патологии. Кардиомиопатия, макроглоссия, дыхательная недостаточность и повышение
креатинкиназы делают болезнь Помпе более вероятной. Отсутствие фасцикуляций языка и
нормальные или нехарактерные данные генетического теста на SMN1 должны ускорить
поиск альтернатив.

Терапия
Терапия болезней накопления делится на специфическую, патогенетически

ориентированную, симптоматическую, реабилитационную и паллиативную. Главная ошибка
состоит в ожидании полной диагностической ясности при заболевании с узким
терапевтическим окном. Если предварительные данные указывают на потенциально лечимое
состояние, ребёнок должен быть срочно направлен в профильный центр. При этом старт
специфической терапии всегда требует подтверждения диагноза и оценки рисков.

Ферментозаместительная терапия применяется при ряде лизосомных болезней,
включая МПС I для соматических проявлений, МПС II, МПС VI, болезнь Гоше, болезнь
Фабри, болезнь Помпе и кислую сфингомиелиназную недостаточность. Она восполняет
дефицит фермента, уменьшает висцеральное накопление субстрата, улучшает
гематологические, кардиореспираторные, мышечные или соматические показатели в
зависимости от нозологии. Однако большинство стандартных ферментных препаратов плохо
проникают через гематоэнцефалический барьер. Поэтому при заболеваниях с выраженным
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поражением ЦНС терапия может улучшать соматическое состояние, но не останавливать
нейродегенерацию.

Субстрат-редуцирующая терапия снижает образование вещества, которое не может
быть нормально расщеплено. Она применяется в отдельных формах болезни Гоше и
некоторых других заболеваниях с учётом возраста, генотипа, показаний и доступности. У
детей назначение таких препаратов требует особенно осторожной оценки доказательств,
регистрации, лекарственных взаимодействий и репродуктивных рисков в подростковом
возрасте.

Трансплантация гемопоэтических стволовых клеток может быть вариантом при
отдельных болезнях, включая МПС I в ранней стадии и некоторые формы
метахроматической лейкодистрофии. Механизм связан с заселением тканей клетками
донорского происхождения, которые способны продуцировать недостающий фермент и
частично обеспечивать перекрёстную коррекцию. Эффективность зависит от сроков. При уже
выраженном неврологическом дефиците риск может превышать ожидаемую пользу. Решение
принимается специализированным консилиумом.

Генная терапия стала принципиально важным направлением для метахроматической
лейкодистрофии. Современные регуляторные документы указывают на применение ex vivo
генной терапии у детей с пресимптомными позднеинфантильными, пресимптомными
раннеювенильными и ранними симптомными раннеювенильными вариантами при
соблюдении критериев. Это не универсальное лечение всех стадий. Пациент с далеко
зашедшим процессом, грубой утратой моторики и выраженной деменцией обычно не
является кандидатом, потому что повреждение нервной системы уже необратимо.

При болезни Помпе ферментозаместительная терапия должна начинаться как можно
раньше после подтверждения диагноза. У младенцев имеет значение CRIM-статус, поскольку
CRIM-негативные пациенты имеют высокий риск формирования антител к препарату, что
ухудшает ответ. В таких случаях требуется иммуномодулирующий протокол в
специализированном центре. Невролог должен помнить, что лечение болезни Помпе не
сводится к инфузии. Необходимы дыхательная поддержка, нутритивное сопровождение,
профилактика аспирации, кардиологический контроль и моторная реабилитация.

Симптоматическая терапия включает лечение эпилепсии, спастичности, дистонии,
боли, нарушений сна, дисфагии, гастроэзофагеального рефлюкса, запоров, дыхательных
осложнений и поведенческих нарушений. Подбор противоэпилептических препаратов
проводится с учётом типа приступов, синдрома, функции печени, питания, лекарственных
взаимодействий и риска ухудшения миоклоний. При прогрессирующих нейродегенеративных
заболеваниях цель терапии не всегда состоит в полной ремиссии приступов. Иногда более
реалистичная цель заключается в уменьшении частоты тяжёлых приступов, предотвращении
статуса и сохранении качества жизни.

Реабилитация направлена на поддержание функции, профилактику контрактур,
сохранение коммуникации, обучение семьи безопасному позиционированию, кормлению и
уходу. При болезнях накопления нельзя механически применять интенсивные программы,
рассчитанные на детей со статичным двигательным дефицитом. Нагрузка должна
соответствовать утомляемости, дыхательному резерву, болевому синдрому, состоянию
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суставов и риску компрессии спинного мозга. Перед анестезией, ортопедическими
операциями и стоматологическими вмешательствами при МПС требуется оценка
дыхательных путей и шейного отдела.

Паллиативная помощь не означает отказ от лечения. Она включается при тяжёлом
прогрессирующем заболевании для контроля боли, судорог, дыхательной недостаточности,
питания, сна, тревоги семьи и принятия решений. У детей с нейронопатическими болезнями
накопления паллиативная команда должна подключаться рано, параллельно с
метаболическим центром, неврологом, педиатром и реабилитологом.

Профилактика
Первичная профилактика большинства болезней накопления связана с медико-

генетическим консультированием. После подтверждения диагноза у ребёнка семье
объясняют тип наследования, риск повторения, возможности обследования родителей, сибсов
и родственников. При аутосомно-рецессивном заболевании риск рождения больного ребёнка
в каждой беременности у пары носителей составляет 25 процентов. При Х-сцепленных
заболеваниях риски зависят от пола ребёнка и статуса матери. Эти сведения должны
сообщаться корректно, без давления и обвинения семьи.

Вторичная профилактика направлена на раннее выявление до необратимого
поражения нервной системы. Неонатальный скрининг уже используется для некоторых
наследственных болезней обмена, а в отдельных странах расширяется на болезнь Помпе,
МПС I и другие состояния. Для метахроматической лейкодистрофии обсуждение скрининга
особенно актуально из-за узкого окна для генной терапии и трансплантации. Если в семье
уже есть больной ребёнок, обследование новорождённого сибса должно проводиться
немедленно, не дожидаясь симптомов.

Третичная профилактика состоит в предупреждении осложнений. При МПС это
контроль дыхания во сне, слуха, зрения, сердца, шейного отдела, гидроцефалии и синдрома
запястного канала. При болезни Гоше это мониторинг костных осложнений,
гематологических показателей, роста и висцерального объёма. При болезни Помпе это
профилактика дыхательной недостаточности, аспирации и инфекций. При лейкодистрофиях
это предупреждение контрактур, нутритивной недостаточности, аспирационной пневмонии,
боли и эпилептического статуса.

Вакцинация проводится по общим правилам, но с индивидуальной оценкой у
пациентов перед трансплантацией, генной терапией, иммуносупрессией или тяжёлой
соматической декомпенсацией. Семью обучают распознаванию признаков ухудшения:
нарастание сонливости, изменение дыхания, новые приступы, потеря глотания, усиление
слабости, боль, лихорадка, рвота, признаки внутричерепной гипертензии. Такой инструктаж
является частью профилактики тяжёлых исходов.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Качество помощи при болезнях накопления оценивается не только по факту

назначения редкого препарата. Более важны своевременность распознавания, полнота



76

фенотипирования, подтверждение диагноза, безопасность терапии и постоянное
междисциплинарное наблюдение.
1. У ребёнка с регрессом развития, прогрессирующим двигательным дефицитом, сочетанием

неврологических и висцеральных признаков, лейкодистрофией, гепатоспленомегалией,
грубыми чертами лица, кардиомиопатией или необъяснимой цитопенией
документировано подозрение на наследственную болезнь обмена.

2. Проведён минимальный диагностический маршрут: неврологический осмотр, оценка
развития, соматический осмотр, МРТ по показаниям, базовая лабораторная оценка,
ферментная или биохимическая диагностика по фенотипу, молекулярно-генетическое
подтверждение.

3. При подозрении на потенциально лечимое заболевание ребёнок направлен в
специализированный центр без необоснованного длительного наблюдения.

4. Перед началом специфической терапии проведена оценка безопасности:
кардиологический, респираторный, анестезиологический, нутритивный и инфекционный
статус по показаниям.

5. Семья получила письменный план наблюдения, включая признаки ухудшения, план
действий при приступах, дыхательных нарушениях, дисфагии, лихорадке и потере
навыков.

6. У ребёнка с МПС оценены слух, зрение, сердце, дыхание во сне, ортопедический статус и
риск компрессии спинного мозга.

7. У ребёнка с болезнью Помпе оценены дыхательная функция, питание, сердце,
двигательные функции и иммунологические риски терапии.

8. У ребёнка с лейкодистрофией определён темп прогрессирования, проведена оценка
периферической нейропатии и срочно рассмотрены варианты трансплантации или генной
терапии, если нозология это допускает.

9. Назначение противоэпилептической, противоспастической, обезболивающей и
нутритивной терапии пересматривается регулярно с учётом прогрессирования
заболевания.

10. Проведено медико-генетическое консультирование семьи и предложено обследование
родственников, если это клинически показано.

Практический минимум для первичного приёма
На первичном приёме ребёнка с подозрением на болезнь накопления врач должен не

только описать неврологический статус, но и зафиксировать признаки, которые позволят
обосновать срочность маршрутизации. В амбулаторной карте должны быть отражены возраст
дебюта, возраст утраты навыков, темп ухудшения, семейный анамнез, наличие родственных
браков, невынашивание, ранние смерти детей в семье, эпилептические приступы, изменения
поведения, ухудшение сна, нарушение глотания, дыхательные трудности, боли, данные о
слухе и зрении.

Оценивают рост, массу, окружность головы, пропорции тела, форму грудной клетки,
позвоночник, суставы, кисти, стопы, черты лица, состояние кожи, волос, зубов, роговицы.
Затем осматривают живот и уточняют размеры печени и селезёнки. При наличии
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гепатоспленомегалии и неврологических симптомов врач не должен ограничиваться
заключением «задержка развития». Это сочетание является прямым основанием для
метаболического поиска.

Неврологический осмотр включает оценку контакта, речи, понимания, поведения,
черепных нервов, саккад и вертикального взора, мышечной силы, тонуса, рефлексов,
координации, походки, чувствительности и признаков периферической нейропатии. У
маленького ребёнка важно наблюдать свободную игру, вставание с пола, переходы из
положения лёжа в сидя, ползание, опору на руки, способность удерживать голову, глотание и
дыхательный паттерн. У школьника обязательно проверяют письмо, ходьбу на пятках и
носках, тандемную походку, быстрые чередующиеся движения, плавные следящие движения
глаз и саккады.

Минимальный набор вопросов семье должен быть простым. Был ли период
нормального развития. Какие навыки исчезли. Что появилось нового за последние месяцы.
Стал ли ребёнок хуже ходить. Изменилась ли речь. Есть ли падения. Не стал ли хуже видеть
или слышать. Были ли приступы. Есть ли храп, паузы дыхания во сне, поперхивания, рвота,
запоры, боли в костях, увеличение живота, частые отиты, операции по поводу грыж. Эти
вопросы часто дают больше диагностической информации, чем длинное описание жалоб в
свободной форме.

В направлении в специализированный центр следует писать не только
предполагаемую нозологию, но и синдромное обоснование. Например: прогрессирующий
регресс моторных навыков, лейкодистрофия по МРТ, признаки периферической нейропатии,
подозрение на метахроматическую лейкодистрофию. Или: задержка развития, нарушение сна,
гепатомегалия, тугоподвижность суставов, подозрение на мукополисахаридоз. Такая
формулировка повышает вероятность правильной маршрутизации и уменьшает риск потери
времени.

Ситуационные задачи

Задача 1. Регресс ходьбы у ребёнка раннего возраста
Мальчик 2 лет 4 месяцев до 18 месяцев ходил самостоятельно, затем стал чаще падать,

перестал бегать, появилась неловкость при подъёме по лестнице. Родители отмечают
снижение речи. При осмотре выявлены умеренная спастичность в ногах, сниженные
ахилловы рефлексы, дизартрия, гепатоспленомегалии нет. МРТ показывает симметричное
поражение белого вещества. Электронейромиография выявляет демиелинизирующую
полинейропатию.

Вопросы. Какой диагноз наиболее вероятен. Какие исследования нужны для
подтверждения. Какова тактика маршрутизации.

Эталон ответа. Наиболее вероятна метахроматическая лейкодистрофия. Нужны
активность арилсульфатазы A, уровень сульфатидов, молекулярное исследование ARSA,
оценка стадии заболевания, консультация центра наследственных болезней обмена и
трансплантационного или геннотерапевтического центра. Маршрутизация срочная, потому
что терапевтическое окно ограничено.
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Задача 2. Поведенческие нарушения и нарушение сна
Девочка 4 лет наблюдается с диагнозом задержки речевого развития и расстройства

аутистического спектра. За последний год стала плохо спать, появилась расторможенность,
утратила часть слов, стала хуже понимать инструкции. При осмотре грубые черты лица
выражены минимально, печень выступает на 2 см, суставы несколько тугоподвижны, слух
снижен.

Вопросы. Какую группу заболеваний нужно исключить. Какие тесты будут первыми.
Почему нельзя ограничиться психиатрическим диагнозом.

Эталон ответа. Нужно исключить мукополисахаридозы, прежде всего МПС III, а также
другие болезни накопления с когнитивно-поведенческим дебютом. Первые тесты:
гликозаминогликаны мочи с фракционированием, ферментная диагностика по
подозреваемому типу, генетическая панель наследственных болезней обмена, оценка слуха,
МРТ по показаниям. Психиатрический диагноз недостаточен, потому что есть регресс,
нарушение сна, соматические признаки и прогрессирование.

Задача 3. Гипотония младенца
Мальчик 3 месяцев поступает с выраженной гипотонией, слабым сосанием, частыми

респираторными эпизодами. При осмотре отмечаются макроглоссия, тахипноэ, снижение
антигравитационных движений. ЭхоКГ выявляет гипертрофическую кардиомиопатию.
Креатинкиназа повышена.

Вопросы. Какое заболевание необходимо срочно исключить. Какие подтверждающие
исследования нужны. Какие риски нужно оценить перед терапией.

Эталон ответа. Нужно срочно исключить инфантильную болезнь Помпе. Требуются
активность кислой альфа-глюкозидазы, молекулярное исследование GAA, оценка CRIM-
статуса, консультация метаболического центра. Перед терапией оцениваются
кардиологический и дыхательный статус, питание, риск аспирации, необходимость
респираторной поддержки и иммунологические риски формирования антител.

Задача 4. Спленомегалия и неврологические признаки
Мальчик 7 лет наблюдается у гематолога по поводу тромбоцитопении и увеличения

селезёнки. Жалуется на боли в костях и быструю утомляемость. Невролог замечает
нарушение горизонтальных саккад, лёгкую атаксию, эпизоды миоклоний. Интеллектуальное
развитие соответствует нижней границе нормы.

Вопросы. Какую болезнь нужно рассмотреть. Как подтвердить диагноз. Почему
стандартная ферментозаместительная терапия не решает весь неврологический прогноз.

Эталон ответа. Следует рассмотреть болезнь Гоше с возможным нейронопатическим
компонентом. Подтверждение включает активность бета-глюкоцереброзидазы, биомаркеры,
например глюкозилсфингозин при доступности, исследование GBA1, оценку костного,
гематологического и висцерального статуса. Ферментозаместительная терапия эффективна
для многих системных проявлений, но плохо влияет на поражение ЦНС из-за ограничения
гематоэнцефалического барьера.
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Задача 5. Школьная дезадаптация и атаксия
Девочка 9 лет стала хуже учиться, появилась неловкость, дизартрия, эпизоды

внезапного падения при смехе. Родители отмечают увеличение живота в раннем детстве, но
сейчас этот симптом их не беспокоит. При осмотре выявлены атаксия, вертикальный
супрануклеарный парез взора, лёгкая спленомегалия.

Вопросы. Какой диагноз наиболее вероятен. Какие признаки являются ключевыми.
Какие исследования показаны.

Эталон ответа. Наиболее вероятна болезнь Ниманна-Пика C. Ключевые признаки:
школьная дезадаптация, атаксия, катаплексия, вертикальный супрануклеарный парез взора и
спленомегалия в анамнезе. Показаны биомаркеры NPC по доступности, молекулярное
исследование NPC1 и NPC2, МРТ, оценка глотания, слуха, печени и селезёнки, консультация
специалиста по наследственным болезням обмена.
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Глава 8. Патогенетическая терапия в детской неврологии
Патогенетическая терапия в детской неврологии направлена на ключевое звено болезни. Она
отличается от симптоматического лечения тем, что пытается изменить механизм
патологического процесса, а не только уменьшить его проявления. Это может быть
замещение фермента, снижение образования токсичного субстрата, введение кофактора,
изменение сплайсинга РНК, доставка функционального гена, подавление патологически
активного сигнального пути или иммунное воздействие на воспалительный механизм.
Для врача важно не смешивать патогенетическое лечение с общей поддерживающей
помощью. Противосудорожный препарат может уменьшать приступы при наследственной
энцефалопатии, но не всегда меняет течение генетического заболевания.
Ферментозаместительная терапия при части болезней накопления, напротив, влияет на
механизм накопления субстрата, хотя неврологический эффект зависит от проникновения
препарата в нервную систему и от срока начала лечения.
В педиатрии значение патогенетической терапии особенно велико из-за возрастного окна
пластичности. Один препарат может дать разные результаты у пресимптомного младенца и у
ребёнка с уже сформированным необратимым поражением мозга, дыхательной
недостаточностью, контрактурами, тяжёлой эпилепсией или выраженным когнитивным
регрессом. Поэтому современный детский невролог должен думать не только о диагнозе, но и
о терапевтическом окне.

Этиология состояний, для которых возможно патогенетическое лечение
Этиологически такие состояния неоднородны. Первая группа включает моногенные болезни,
при которых нарушение одного гена приводит к дефициту фермента, транспортёра,
структурного белка или регуляторной молекулы. Вторая группа связана с токсическим
накоплением метаболита. Третья группа относится к болезням сигнальных путей, например к
туберозному склерозу с нарушением mTOR-регуляции. Четвёртая группа объединяет
иммуновоспалительные заболевания, где лечение направлено на антитела, В-клетки,
воспалительные медиаторы или аутоиммунную активность.
У детей часть таких состояний выявляется при неонатальном скрининге. Однако скрининг не
закрывает всю проблему. Многие нейрометаболические и генетические заболевания не
входят в стандартные панели, а неврологический дебют может начаться после периода
нормального развития. Поэтому клиническая настороженность сохраняет самостоятельное
значение.
К лечимым или потенциально лечимым состояниям относятся спинальная мышечная атрофия,
болезнь Помпе, фенилкетонурия, дефицит биотинидазы, отдельные органические ацидурии,
GLUT1-дефицит, пиридоксин-зависимая эпилепсия, туберозный склероз с
фармакорезистентной эпилепсией, аутоиммунные энцефалиты, некоторые лейкодистрофии и
отдельные болезни накопления.

Патогенез как основа выбора лечения
Патогенез определяет, почему одно лечение возможно, а другое бесполезно или опасно. При
ферментном дефекте терапия может быть направлена на замещение фермента, уменьшение
поступления субстрата, усиление остаточной активности фермента кофактором или
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стабилизацию белка. При нарушении сплайсинга возможно применение антисмысловых
олигонуклеотидов. При дефиците белка возможна генная терапия или лекарственное
повышение экспрессии резервного гена.
Если препарат не достигает центральной нервной системы, он может улучшить соматические
проявления, но не остановить когнитивный регресс. Если терапия начата после необратимой
гибели нейронов, эффект будет ограничен даже при правильной молекулярной мишени. Если
заболевание имеет кризовое течение, как ряд органических ацидурий, основное значение
имеет не только плановое лечение, но и экстренный протокол при инфекции, голодании,
операции или рвоте.
В неврологии особенно опасны псевдопатогенетические назначения. К ним относятся схемы
без убедительной связи с механизмом болезни и без доказанной клинической пользы. Термин
«метаболическая поддержка» не равен патогенетическому лечению. Витамины,
антиоксиданты и ноотропные схемы не должны подменять поиск заболевания, для которого
есть доказанная терапия.

Клиническая картина заболеваний, где нужно думать о патогенетической терапии
Первый типичный сценарий — младенец с гипотонией, слабостью, нарушением кормления,
дыхательной недостаточностью и задержкой моторного развития. В дифференциальный ряд
входят СМА, болезнь Помпе, врождённые миопатии, митохондриальные заболевания и
врождённые миастенические синдромы. При фасцикуляциях языка, арефлексии и сохранном
контакте особенно важно срочно исключить поражение нижнего мотонейрона.
Второй сценарий — ребёнок с регрессом развития. При утрате навыков, нарастании атаксии,
появлении эпилепсии, изменении поведения или снижении зрения необходимо исключать
лейкодистрофии, болезни накопления, митохондриальные болезни, нейрональные цероидные
липофусцинозы и аутоиммунные энцефалиты. Диагноз «задержка развития» в такой
ситуации недостаточен.
Третий сценарий — фармакорезистентная эпилепсия раннего возраста. Здесь важно не просто
усиливать противосудорожную терапию, а искать лечимую причину. Эпилептические спазмы
при туберозном склерозе требуют раннего распознавания. При GLUT1-дефиците кетогенная
диета является патогенетически обоснованным лечением. При пиридоксин-зависимой
эпилепсии задержка пробной терапии витамином B6 может ухудшать прогноз.
Четвёртый сценарий — острое или подострое изменение поведения, речи, памяти, движений
и сознания. У ребёнка это может быть инфекционный энцефалит, аутоиммунный энцефалит,
демиелинизирующий процесс, метаболический криз или токсическое поражение.
Патогенетическая терапия здесь может быть срочной и должна сочетаться с исключением
жизнеугрожающих инфекций.

Диагностические критерии
Диагностический отбор включает клинический, лабораторный, инструментальный,
генетический и организационный этапы. Клинический этап отвечает на вопрос, соответствует
ли фенотип заболеванию, для которого существует лечение. Лабораторный этап
подтверждает биохимический дефект, активность фермента, уровень метаболита или
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иммунный маркёр. Инструментальный этап уточняет степень поражения органов.
Генетический этап подтверждает молекулярную причину.
Для ряда заболеваний диагноз нельзя считать полным без оценки исходного статуса. Перед
ферментозаместительной терапией описывают рост, массу тела, дыхательную функцию,
сердечный статус, печень и селезёнку, костную систему, слух, зрение, когнитивные функции
и двигательные шкалы. Перед генной терапией оценивают возраст, массу тела, антитела к
вектору, функцию печени, тромбоциты, коагуляцию, сердечные маркёры и сопутствующие
инфекции.
Удобен принцип четырёх подтверждений. Первое подтверждение клиническое, когда
симптомы соответствуют заболеванию. Второе лабораторное или инструментальное. Третье
молекулярное, если речь идёт о наследственной болезни. Четвёртое терапевтическое, когда
есть чёткие критерии ответа и наблюдения. Отсутствие одного подтверждения не всегда
исключает лечение, но требует ясного обоснования.

Основные группы патогенетической терапии

Ферментозаместительная терапия
Ферментозаместительная терапия применяется при отдельных лизосомных болезнях
накопления и некоторых ферментных дефектах. Принцип заключается во введении
рекомбинантного фермента, который захватывается клетками и частично восполняет
дефицит. Эффект лучше выражен в органах, куда препарат поступает из крови. Для
центральной нервной системы ограничением остаётся гематоэнцефалический барьер.
Поэтому при нейронопатических формах особенно важны сроки начала и путь доставки.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Субстрат-редуцирующая терапия
Субстрат-редуцирующая терапия уменьшает образование вещества, которое накапливается
из-за ферментного дефекта. Такой подход применим не ко всем заболеваниям. Он требует
оценки желудочно-кишечных, гематологических, неврологических и лекарственных рисков.
Целевые показатели должны быть заранее определены, иначе лечение становится
длительным процессом без понятной оценки пользы.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Диетотерапия и ограничение субстрата
Диетотерапия является патогенетической, когда она уменьшает поступление токсичного
субстрата или обеспечивает альтернативный энергетический путь. Классический пример —
фенилкетонурия, где ограничение фенилаланина предотвращает токсическое поражение
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развивающегося мозга. При GLUT1-дефиците кетогенная диета обеспечивает мозг
кетоновыми телами как альтернативным источником энергии.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Кофакторная и витамин-зависимая терапия
Кофакторная терапия эффективна при состояниях, где дефект фермента или транспортёра
частично компенсируется витамином или активной формой кофактора. В детской неврологии
важны пиридоксин-зависимая эпилепсия, пиридоксальфосфат-зависимые судороги, дефицит
биотинидазы, отдельные тиамин-зависимые энцефалопатии и нарушения обмена фолатов.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Антисмысловые олигонуклеотиды и модификация сплайсинга
Антисмысловые олигонуклеотиды изменяют обработку РНК и позволяют увеличить
продукцию функционального белка или уменьшить патологический продукт. Наиболее
известный пример в детской неврологии — лечение СМА, где изменение сплайсинга SMN2
повышает синтез белка SMN. Такой подход требует точного молекулярного диагноза и
мониторинга.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Генная терапия
Генная терапия направлена на доставку функциональной копии гена или изменение
экспрессии. Она требует строгого отбора пациентов и длительного наблюдения. Решение
учитывает возраст, массу тела, стадию болезни, иммунный статус, антитела к вирусному
вектору, функцию печени, сопутствующую терапию и прогноз без лечения.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Таргетная терапия сигнальных путей
Таргетная терапия сигнальных путей применяется, когда заболевание связано с
патологической активацией конкретного клеточного каскада. При туберозном склерозе
нарушение TSC1 или TSC2 приводит к гиперактивации mTOR-пути. mTOR-ингибиторы
могут уменьшать отдельные проявления болезни и рассматриваться при
фармакорезистентных приступах по показаниям.
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Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Иммунотерапия
Иммунотерапия является патогенетической при аутоиммунных энцефалитах, части
демиелинизирующих заболеваний и некоторых воспалительных поражениях периферической
нервной системы. В первой линии используют глюкокортикостероиды, внутривенный
иммуноглобулин или плазмаферез. Во второй линии применяют препараты, если заболевание
сохраняет активность или имеет высокий риск рецидива.
Для практики важно заранее определить цель терапии. Это может быть снижение частоты
приступов, замедление регресса, улучшение двигательной функции, стабилизация дыхания,
уменьшение органомегалии, снижение госпитализаций или сохранение навыков. Без
исходной оценки и измеримых показателей нельзя корректно судить об эффективности.

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика нужна не только для правильного диагноза, но и для
предотвращения вреда. Ребёнок с гипотонией может иметь СМА, болезнь Помпе,
врождённую миопатию, миастенический синдром, гипотиреоз, последствия недоношенности
или тяжёлую энцефалопатию. Ребёнок с регрессом может иметь нейродегенеративное
заболевание, аутоиммунный энцефалит, эпилептическую энцефалопатию сна, опухоль,
интоксикацию или тяжёлое нарушение сна.
Перед ферментозаместительной терапией важно отличить нейронопатическую и
ненейронопатическую форму болезни, оценить необратимые изменения и исключить
фенокопии. Перед кетогенной диетой необходимо исключить нарушения окисления жирных
кислот и другие метаболические противопоказания. Перед иммунотерапией нужно
исключить активную инфекцию и состояния, где клиника имитирует воспаление. Перед
генной терапией нужно подтвердить диагноз и оценить биологические ограничения.
Дифференциальная диагностика должна быть записана в истории болезни. Недостаточно
указать «показана патогенетическая терапия». Нужно показать, почему выбран именно этот
механизм, какие альтернативы исключены, какие данные ещё ожидаются и как будет
пересмотрено решение при новых результатах.

Терапия.
Первый шаг — сформулировать ведущий синдром и определить срочность. При
эпилептическом статусе, метаболическом кризе, остром энцефалите, дыхательной
недостаточности или быстро прогрессирующем заболевании лечение и диагностика идут
параллельно. Второй шаг — определить, относится ли состояние к группе потенциально
лечимых. Третий шаг — собрать минимальный набор подтверждающих данных, который
позволяет начать терапию безопасно.
Четвёртый шаг — обсудить случай на междисциплинарном консилиуме. В него могут
входить детский невролог, генетик, педиатр, реаниматолог, инфекционист, иммунолог,
метаболический специалист, диетолог, кардиолог, пульмонолог, офтальмолог, ЛОР-врач,
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реабилитолог и клинический фармаколог. Пятый шаг — оформить информированное
согласие и объяснить семье цели лечения, ожидаемый эффект, риски, альтернативы и план
контроля.
Шестой шаг — определить исходные шкалы и показатели. Для двигательных заболеваний это
могут быть CHOP INTEND, HFMSE, RULM, GMFM или другие шкалы по возрасту и
нозологии. Для эпилепсии — частота приступов, типы приступов, дневник, ЭЭГ и качество
жизни. Для болезней накопления — органные размеры, дыхание, слух, зрение, суставы,
лабораторные маркёры, МРТ и функциональные шкалы.
Седьмой шаг — начать терапию в условиях, соответствующих риску. Инфузионные
препараты и генная терапия требуют готовности к неотложной помощи. Кетогенная диета
требует команды, которая умеет контролировать метаболические осложнения.
Иммунотерапия требует инфекционной безопасности. Восьмой шаг — оценить ответ через
заранее установленные интервалы.

Профилактика осложнений и вторичная профилактика
Профилактика в контексте патогенетической терапии имеет несколько уровней. Первичная
профилактика включает генетическое консультирование семьи, пренатальную и
преимплантационную диагностику при известном семейном варианте, вакцинацию,
профилактику инфекций у пациентов на иммуносупрессии и неонатальный скрининг там, где
он доступен. Вторичная профилактика направлена на раннее выявление заболевания до
необратимого поражения нервной системы.
У детей с наследственными болезнями обмена профилактика катаболизма часто важнее
многих лекарственных назначений. Семья должна иметь письменный план действий при
лихорадке, рвоте, отказе от еды, операции и травме. В плане указывают, когда обращаться в
стационар, какие инфузии требуются, какие препараты противопоказаны, какие анализы
взять срочно и кого вызвать на консультацию.
Профилактика диагностических ошибок также является частью качества. У ребёнка с
диагнозом ДЦП нужно пересмотреть диагноз, если есть прогрессирование, регресс, утрата
навыков, нарастание атаксии, периферическая нейропатия, выраженная органомегалия,
эпизоды метаболической декомпенсации или несоответствие МРТ предполагаемому
перинатальному повреждению.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Качество помощи при патогенетической терапии оценивается не только фактом назначения
препарата. Важнее, насколько своевременно установлен диагноз, подтверждён механизм
болезни, оценены противопоказания, объяснены риски, организован мониторинг и
зафиксированы исходные показатели. Высокотехнологичная терапия без маршрутизации и
контроля может быть менее безопасной, чем грамотно организованная поддерживающая
помощь.
Минимальные критерии качества включают наличие формулировки нозологического
диагноза, подтверждение лабораторным или генетическим методом, описание стадии болезни,
оценку функций органов-мишеней, запись дифференциального диагноза, консилиумное
решение при сложных случаях, информированное согласие и план мониторинга.
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Критерии эффективности должны быть измеримыми. Нельзя ограничиваться фразой
«состояние улучшилось». Нужно указать, какие приступы стали реже, какая шкала
изменилась, как изменилась функция дыхания, питание, сон, двигательные навыки,
лабораторные маркёры, МРТ или частота госпитализаций.

Ситуационные задачи

Задача 1. Младенец с гипотонией
Мальчик 2 месяцев поступил с жалобами на слабое сосание, малую двигательную активность,
эпизоды тахипноэ и плохую прибавку массы тела. При осмотре выраженная диффузная
гипотония, слабый крик, снижены сухожильные рефлексы, фасцикуляции языка.
Когнитивный контакт по возрасту относительно сохранён.
Вопросы. Сформулируйте ведущий синдром, диагностический маршрут, показания к
патогенетической терапии и критерии безопасности.
Эталон ответа. Ведущий синдром — синдром вялого младенца с признаками поражения
нижнего мотонейрона и дыхательного риска. В первую очередь нужно исключить СМА,
болезнь Помпе, врождённые миопатии и врождённые миастенические синдромы. Срочно
показаны молекулярная диагностика SMN1, креатинкиназа, ЭКГ и эхокардиография, оценка
дыхания, при необходимости ферментная активность кислой альфа-глюкозидазы.

Задача 2. Эпилепсия, не отвечающая на стандартные препараты
Девочка 8 месяцев наблюдается по поводу приступов с 3 месяцев. Были фокальные приступы,
затем появились серии сгибательных спазмов. На МРТ выявлены кортикальные туберы и
субэпендимальные узлы. На коже гипомеланотические пятна.
Вопросы. Сформулируйте ведущий синдром, диагностический маршрут, показания к
патогенетической терапии и критерии безопасности.
Эталон ответа. Наиболее вероятен туберозный склероз с эпилептическими спазмами и
фармакорезистентным течением. Следует обсудить раннюю терапию спазмов, оценку
показаний к mTOR-ингибитору, хирургическому лечению при очаговой эпилептогенной зоне
и кетогенной диете. Контролируют приступы, ЭЭГ, развитие, МРТ-динамику и безопасность
препаратов.

Задача 3. Приступы и низкая глюкоза в ликворе
Мальчик 4 лет имеет приступы с младенчества, эпизоды шаткости, ухудшение состояния при
голодании и физической нагрузке. Несколько противосудорожных препаратов дали
частичный эффект. В ликворе глюкоза снижена при нормальной глюкозе крови.
Вопросы. Сформулируйте ведущий синдром, диагностический маршрут, показания к
патогенетической терапии и критерии безопасности.
Эталон ответа. Нужно заподозрить GLUT1-дефицит. Патогенетически обоснована кетогенная
диета, поскольку кетоновые тела становятся альтернативным источником энергии для мозга.
Перед началом нужно исключить нарушения окисления жирных кислот и другие состояния,
при которых кетоз опасен.
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Задача 4. Регресс после инфекции
Ребёнок 6 лет после вирусной инфекции стал раздражительным, затем появились нарушения
сна, эпизоды замирания, речевой регресс, гиперкинезы и колебания сознания. В ликворе
умеренный лимфоцитарный плеоцитоз. Герпесвирусная ПЦР ожидается.
Вопросы. Сформулируйте ведущий синдром, диагностический маршрут, показания к
патогенетической терапии и критерии безопасности.
Эталон ответа. В дифференциальный диагноз входят вирусный энцефалит, аутоиммунный
энцефалит, постинфекционный демиелинизирующий процесс, метаболическая
декомпенсация и эпилептическая энцефалопатия. Иммунотерапию рассматривают после
исключения или одновременного покрытия жизнеугрожающих инфекций, если клиника
убедительно указывает на аутоиммунный процесс.

Задача 5. Ошибка
Ребёнок 3 лет с известной органической ацидурией поступил с рвотой, лихорадкой и
сонливостью. В приёмном отделении ему назначили только жаропонижающее и наблюдение.
Письменного плана экстренной помощи у родителей нет. Через несколько часов развились
судороги, ацидоз и нарушение сознания.
Вопросы. Сформулируйте ведущий синдром, диагностический маршрут, показания к
патогенетической терапии и критерии безопасности.
Эталон ответа. Ошибки включают отсутствие плана неотложеной помощи, недооценку риска
метаболического криза, задержку инфузионной терапии и отсутствие ранней консультации
профильного специалиста. В плане должны быть указаны действия при лихорадке, рвоте и
отказе от еды, запрет голодания, анализы, специфические препараты по диагнозу и контакты
профильного центра.
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Глава 9. Эпилептические синдромы детского возраста
Эпилептический приступ — преходящее возникновение признаков или симптомов

вследствие патологической чрезмерной или синхронной нейрональной активности головного
мозга. У ребёнка это может выглядеть как судороги, внезапное замирание, изменение
поведения, падение, эпизод страха, приступ рвоты, кратковременная потеря речи, необычные
ощущения, повторяющиеся движения или нарушение сознания.

В практической работе недостаточно назвать тип приступа. Врач должен понять возраст
начала, обязательные и поддерживающие признаки синдрома, типичные данные ЭЭГ,
вероятную этиологию, прогноз, показания к генетическому обследованию и ограничения
терапии.

Синдромный диагноз помогает избежать двух распространённых ошибок. Первая ошибка
заключается в чрезмерно широком диагнозе «эпилепсия» без уточнения фенотипа. Вторая
ошибка связана с назначением препарата, который подходит для одного типа приступов, но
способен ухудшить течение другого синдрома. Поэтому в этой главе эпилептические
синдромы рассматриваются как клинические модели, где возраст, приступы, развитие
ребёнка, ЭЭГ и МРТ анализируются вместе.

Эпилептический синдром представляет собой устойчивую комбинацию клинических и
параклинических признаков. В него входят возраст дебюта, типы приступов,
неврологический статус, развитие ребёнка до начала заболевания, динамика развития после
дебюта, ЭЭГ-паттерн, данные МРТ и предполагаемая этиология. Один и тот же тип приступа
может встречаться при разных синдромах. Например, абсансы возможны при детской
абсансной эпилепсии, юношеской абсансной эпилепсии, эпилепсии с миоклониями век и при
некоторых энцефалопатиях развития. Тактика в этих ситуациях различается.

Синдромный диагноз не всегда может быть поставлен на первом приёме. У младенца с
дебютом приступов в первые месяцы жизни часто сначала формулируют рабочий диагноз с
указанием возраста начала, типа приступов и ведущей гипотезы. По мере накопления данных
диагноз уточняется. Важно не ждать полной картины там, где задержка лечения ухудшает
прогноз. Это особенно относится к инфантильным эпилептическим спазмам,
эпилептическому статусу, аутоиммунному энцефалиту и метаболическим эпилепсиям с
потенциально обратимыми причинами.

Современная классификация ILAE 2022 группирует синдромы по возрасту начала и
признаёт этиологически специфические синдромы. Это удобно для обучения, но в реальной
практике возрастные границы не должны восприниматься механически. Ребёнок может
обратиться позже дебюта. Родители не всегда точно описывают ранние приступы. ЭЭГ может
изменяться на фоне лечения или сна. Поэтому синдромная диагностика требует повторного
анализа данных.

Этиология эпилептических синдромов у детей
Этиология детских эпилептических синдромов неоднородна. Условно выделяют

генетические, структурные, метаболические, инфекционные, иммунные и неизвестные
причины. Эти категории могут сочетаться. Например, мальформация кортикального развития
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является структурной причиной, но сама мальформация нередко связана с генетическим или
мозаичным вариантом. При туберозном склерозе эпилепсия одновременно имеет
генетическую и структурную основу. У ребёнка с перинатальным инсультом фокальная
эпилепсия имеет структурную этиологию, хотя выраженность приступов зависит от возраста,
пластичности мозга и сопутствующих факторов.

Генетические эпилепсии не обязательно являются наследственными в бытовом
понимании. Вариант может возникать de novo. Семейный анамнез может быть
отрицательным. Поэтому отсутствие эпилепсии у родственников не исключает генетическую
причину. Генетическое обследование особенно важно при раннем дебюте,
фармакорезистентности, задержке развития до начала приступов, регрессе, сочетании
приступов с двигательными нарушениями, расстройствами поведения, дисморфиями,
нарушениями зрения и слуха.

Метаболические причины нужно активно искать при приступах у новорождённых и
младенцев, при ухудшении на фоне голодания, инфекции или белковой нагрузки, при рвоте,
нарушении сознания, гепатомегалии, необычном запахе, ацидозе, гипогликемии,
гипераммониемии. Нельзя сводить всю раннюю эпилепсию к «перинатальному поражению
ЦНС», если клиническая картина прогрессирует или не соответствует тяжести
перинатального анамнеза.

Иммунные причины чаще обсуждаются у детей старшего возраста и подростков, но
возможны и у младших детей. Для аутоиммунной эпилепсии характерны подострое начало,
частые приступы, сочетание с нарушением поведения, сна, памяти, движений,
психотическими симптомами, вегетативной нестабильностью и воспалительными
изменениями в ликворе или МРТ. При этом нормальная МРТ не исключает иммунный
процесс.

Патогенез: от приступа к энцефалопатии развития
Патогенез эпилептических синдромов нельзя объяснить только повторными приступами.

У части детей приступы сами по себе нарушают созревание мозга. У другой части первичное
нарушение развития мозга вызывает и эпилепсию, и задержку развития. Поэтому в
современной терминологии используется понятие «эпилептическая и развивающаяся
энцефалопатия». Оно подчёркивает двойной механизм. Заболевание может ухудшать
развитие через эпилептическую активность, а исходная причина одновременно нарушает
нейроонтогенез.

При инфантильных эпилептических спазмах задержка лечения ассоциируется с худшим
когнитивным и двигательным прогнозом. В этом случае патогенез включает не только
клинические спазмы, но и хаотическую межприступную активность, нарушение сна и
дезорганизацию корковых сетей. При синдроме Леннокса-Гасто множественные типы
приступов, медленная спайк-волна во сне и бодрствовании, тонические приступы и
когнитивное снижение формируют устойчивую сеть фармакорезистентности.

При самоограничивающихся фокальных эпилепсиях детского возраста патогенез другой.
Ребёнок часто развивается нормально, приступы редкие, межприступная активность имеет
возрастозависимый характер, а прогноз благоприятный. Однако даже здесь нельзя
автоматически считать состояние безобидным. Частая эпилептиформная активность во сне,
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нарушения речи, внимания и школьной успеваемости требуют повторной оценки, потому что
часть детей может перейти к спектру эпилепсии с электрическим статусом
медленноволнового сна.

Для врача важно оценивать не только количество приступов. Нужно учитывать влияние
заболевания на развитие, поведение, сон, обучение, речь, безопасность, качество жизни семьи
и риск травм. При некоторых синдромах уменьшение приступов на 50 процентов является
значимым достижением. При других, например при спазмах, целью является полное
прекращение приступов и исчезновение гипсаритмии или её эквивалента.

Клиническая картина и возрастные группы
Клиническая картина зависит от возраста. У новорождённого приступы часто выглядят

иначе, чем у школьника. У младенца настораживают серийные сгибательные или
разгибательные движения, остановки активности, девиация глаз, эпизоды апноэ, необычные
тонические позы, повторные миоклонии, изменение контакта. У дошкольника важны падения,
ночные приступы, эпизоды замирания, внезапная потеря тонуса, регресс речи. У подростка
чаще встречаются утренние миоклонии, генерализованные тонико-клонические приступы
после недосыпания, абсансы, фотосенситивность и фокальные приступы с нарушением
осознания.

Синдромный подход начинается с простых вопросов. В каком возрасте начались
приступы. Были ли задержка развития или регресс до дебюта. Есть ли несколько типов
приступов. Возникают ли приступы во сне, при пробуждении, при лихорадке, при
недосыпании, при фотостимуляции. Что показывает видео приступа. Как выглядит
межприступная ЭЭГ во сне. Есть ли структурное поражение на МРТ. Есть ли признаки
системного заболевания.

Важная особенность детской эпилептологии заключается в том, что родители часто
описывают не медицинский тип приступа, а поведение ребёнка. Слова «закатился», «завис»,
«перестал дышать», «поджал ручки», «испугался», «согнулся», «как будто вздрогнул»
требуют уточнения. Лучший способ уточнить приступ, попросить видео. Видео не заменяет
ЭЭГ, но резко повышает точность клинической гипотезы.

Неонатальные эпилепсии
Неонатальный период имеет особое значение. У новорождённых приступы могут быть

электроклиническими или только электроэнцефалографическими. Поэтому при подозрении
на приступы у новорождённого предпочтительна регистрация ЭЭГ, а при возможности
длительный мониторинг. Чисто клиническая оценка часто ошибочна. Часть подозрительных
феноменов оказывается неэпилептической, а часть настоящих приступов остаётся
незамеченной без ЭЭГ.

К неонатальным синдромам относятся самоограничивающаяся семейная неонатальная
эпилепсия, самоограничивающаяся неонатальная эпилепсия, ранние эпилептические
энцефалопатии с началом в неонатальном периоде и этиологически специфические формы.
Важны данные беременности и родов, гестационный возраст, оценка по Апгар,
необходимость реанимации, признаки гипоксически-ишемической энцефалопатии,
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инфекционные риски, метаболические нарушения и семейный анамнез приступов в первые
дни жизни.

Самоограничивающаяся семейная неонатальная эпилепсия чаще связана с каналопатиями,
включая KCNQ2 и KCNQ3. Приступы обычно начинаются в первые дни жизни у
доношенного ребёнка, могут быть частыми, но развитие после купирования обычно
благоприятное. Однако варианты KCNQ2 могут давать и тяжёлую энцефалопатию развития.
Поэтому один ген не равен одному прогнозу. Интерпретация зависит от фенотипа, типа
варианта, ЭЭГ и динамики развития.

При ранних эпилептических энцефалопатиях новорождённый может иметь выраженную
гипотонию, нарушения кормления, дыхательные эпизоды, повторные приступы, тяжёлые
изменения ЭЭГ и задержку развития с первых недель жизни. В этой ситуации нужно
одновременно проводить стабилизацию состояния, ЭЭГ-подтверждение приступов, МРТ,
метаболический скрининг и генетическое обследование. Задержка поиска причины
ограничивает возможность таргетной терапии.

Инфантильные эпилептические спазмы и синдром Веста
Инфантильные эпилептические спазмы являются одним из самых важных синдромов для

раннего распознавания. Типичный возраст начала приходится на первый год жизни.
Приступы часто возникают сериями, особенно при пробуждении или засыпании. Спазм
может выглядеть как краткое сгибание головы и туловища, разведение или приведение рук,
резкое «складывание», вздрагивание или кивок. Иногда проявления настолько краткие, что
родители воспринимают их как колики, испуг или рефлюкс.

Классический синдром Веста включает триаду: эпилептические спазмы, задержку или
регресс развития и гипсаритмию на ЭЭГ. Современный термин «инфантильный
эпилептический спазм-синдром» шире, потому что не каждый ребёнок имеет полную
классическую триаду в момент обращения. Отсутствие типичной гипсаритмии в короткой
записи не исключает диагноз. Нужна ЭЭГ сна, иногда повторная или длительная видео-ЭЭГ.

Этиология разнообразна. Возможны мальформации кортикального развития, туберозный
склероз, последствия гипоксически-ишемического повреждения, инфекции, хромосомные
нарушения, моногенные заболевания и метаболические причины. У части детей причина
остаётся неясной после первичного обследования, но это не должно задерживать лечение.

Диагностический минимум включает клиническое видео, ЭЭГ бодрствования и сна, МРТ
головного мозга по эпилептологическому протоколу, оценку развития, офтальмологический
осмотр при подозрении на туберозный склероз или врождённую инфекцию, метаболическое
и генетическое обследование по показаниям. Терапия относится к неотложным решениям
детской эпилептологии. Наиболее доказанные варианты первой линии включают
гормональную терапию и вигабатрин, особенно при туберозном склерозе. Выбор зависит от
этиологии, противопоказаний, доступности препарата и локальных клинических
рекомендаций.

Критерий раннего успеха, прекращение спазмов и улучшение или исчезновение
эпилептиформного паттерна на ЭЭГ. Родителям нужно объяснить, что исчезновение
видимых приступов без контроля ЭЭГ не всегда достаточно. Также важно оценивать
зрительный контакт, двигательную активность, сон и развитие. Ребёнок после купирования
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спазмов нуждается в катамнезе, потому что позже возможны другие типы приступов и
переход к другому эпилептическому синдрому.

Синдром Драве
Синдром Драве обычно дебютирует на первом году жизни у ребёнка, который до начала

заболевания часто развивается без явных отклонений. Типичный ранний сценарий,
длительный фебрильный или афебрильный гемиклонический приступ, нередко
провоцированный лихорадкой, перегреванием или вакцинацией как температурным стрессом.
Важно подчеркнуть, что вакцина не является причиной генетического синдрома, но
температура после вакцинации может выявить предрасположенность к приступам.

Позже появляются разные типы приступов: миоклонические, фокальные,
абсансоподобные, генерализованные тонико-клонические, эпизоды статуса. Часто
формируются задержка развития, атаксия, нарушение поведения, расстройства сна и
автономные симптомы. ЭЭГ в начале может быть нормальной или неспецифичной, поэтому
ранняя диагностика не должна зависеть только от первого ЭЭГ-заключения.

Наиболее частая генетическая причина, патогенные варианты SCN1A. Однако
отрицательный результат одного теста не всегда завершает поиск, если фенотип
убедительный. Дифференциальная диагностика включает другие лихорадочно-
чувствительные эпилепсии, PCDH19-ассоциированную эпилепсию, GEFS+, метаболические
заболевания и структурные причины.

Клинически важно избегать препаратов, которые могут ухудшать течение при синдроме
Драве, прежде всего блокаторов натриевых каналов в типичных случаях. К ним относят
карбамазепин, окскарбазепин, фенитоин и ламотриджин, хотя индивидуальные исключения
обсуждаются только специализированной командой. Терапия обычно включает препараты
широкого спектра и синдром-ориентированные варианты, такие как вальпроат, клобазам,
стирипентол, топирамат, каннабидиол или фенфлурамин там, где они доступны и показаны.
Семье обязательно дают план действий при длительном приступе и обучают использованию
препаратов для купирования приступа вне стационара.

Синдром Леннокса-Гасто
Синдром Леннокса-Гасто относится к тяжёлым эпилептическим энцефалопатиям.

Обычно он проявляется в раннем детстве, часто после предшествующего синдрома Веста или
на фоне структурного поражения мозга. Диагностически важны множественные типы
приступов, особенно тонические приступы во сне, атонические падения, атипичные абсансы,
задержка развития или когнитивное снижение, а также характерные ЭЭГ-паттерны. В
бодрствовании часто выявляется медленная спайк-волна, во сне пароксизмальная быстрая
активность.

Клиническая проблема синдрома Леннокса-Гасто не ограничивается приступами.
Ребёнок рискует травмироваться при падениях. Часто есть нарушения сна, поведения,
глотания, питания, моторики, коммуникации. Семья живёт в режиме постоянной готовности
к приступу. Поэтому лечение оценивают не только по частоте приступов, но и по снижению
травматичных падений, улучшению сна, уменьшению госпитализаций и повышению
предсказуемости состояния.
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Этиология может быть структурной, генетической, метаболической, инфекционной или
неизвестной. Обследование направлено на поиск причины, но даже при выявлении причины
синдромный диагноз остаётся важным, потому что он определяет прогноз и терапевтическую
стратегию. Необходимо пересматривать МРТ, если она выполнена не по
эпилептологическому протоколу или в раннем возрасте, когда кортикальная дисплазия могла
быть пропущена.

Лечение часто требует политерапии, но хаотическое добавление препаратов ухудшает
качество жизни. Предпочтительны препараты с доказанной эффективностью для приступов
падения и смешанных приступов. Рассматривают вальпроат, ламотриджин, топирамат,
клобазам, руфинамид, каннабидиол, фенфлурамин по показаниям и доступности. При
фармакорезистентности обсуждают кетогенную диету, стимуляцию блуждающего нерва,
каллозотомию при травматичных падениях и хирургическое лечение при выявляемом фокусе.

Эпилепсия с миоклонически-атоническими приступами
Эпилепсия с миоклонически-атоническими приступами, ранее часто называемая

синдромом Дузе, обычно начинается в раннем детстве. Ребёнок может иметь нормальное
развитие до дебюта, затем появляются генерализованные приступы, миоклонии,
миоклонически-атонические падения, атонические приступы, абсансы и иногда
эпилептический статус. Падения бывают внезапными и травматичными. Родители описывают
их как «подкосились ноги», «кивнул и упал», «как будто отключился на секунду».

ЭЭГ обычно показывает генерализованную спайк-волновую или полиспайк-волновую
активность, но межприступная запись может меняться. МРТ чаще не выявляет структурного
поражения. Дифференциальная диагностика проводится с синдромом Леннокса-Гасто,
миоклонической эпилепсией младенчества, синдромом Драве, метаболическими
заболеваниями и неэпилептическими падениями.

Прогноз вариабелен. У части детей достигается ремиссия, у части формируется
фармакорезистентность и трудности обучения. Важную роль играет раннее распознавание
синдрома и избегание препаратов, потенциально ухудшающих генерализованные приступы.
В терапии рассматривают вальпроат, леветирацетам, клобазам, топирамат и кетогенную
диету. Кетогенная диета может быть особенно значимой при частых падениях и
недостаточном эффекте препаратов.

Детская абсансная эпилепсия
Детская абсансная эпилепсия обычно дебютирует в школьном или предшкольном

возрасте у ребёнка с нормальным развитием. Приступы выглядят как внезапные короткие
замирания с прекращением активности и быстрым восстановлением. Частота может быть
высокой, иногда десятки эпизодов в день. Родители и педагоги часто сначала считают это
невнимательностью. Ребёнок «смотрит в одну точку», не отвечает, затем продолжает
действие, не понимая, что произошло.

Классический ЭЭГ-паттерн, генерализованные разряды спайк-волна около 3 Гц, часто
провоцируемые гипервентиляцией. Поэтому качественная гипервентиляционная проба во
время ЭЭГ имеет большое значение. В кабинете врача можно попросить ребёнка глубоко
дышать под наблюдением, но это не заменяет ЭЭГ. Фотосенситивность встречается не у всех.
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Дифференциальная диагностика включает фокальные приступы с нарушением осознания,
неэпилептические эпизоды мечтательности, тики, нарушения внимания, синкопальные
состояния и атипичные абсансы при энцефалопатиях. В пользу детской абсансной эпилепсии
говорят внезапное начало и окончание, высокая стереотипность, провокация
гипервентиляцией, сохранное развитие и типичная генерализованная ЭЭГ-активность.

Терапия обычно эффективна. В типичных случаях рассматривают этосуксимид,
вальпроат или ламотриджин с учётом профиля приступов, пола, возраста, сопутствующих
генерализованных тонико-клонических приступов и переносимости. У девочек
подросткового возраста вальпроат требует особой осторожности из-за тератогенных и
эндокринно-метаболических рисков. Прогноз часто благоприятный, но часть детей позже
имеет другие идиопатические генерализованные эпилепсии.

Юношеская абсансная эпилепсия и юношеская миоклоническая эпилепсия
Юношеская абсансная эпилепсия начинается позже, чем детская абсансная эпилепсия.

Абсансы обычно менее частые, но чаще сочетаются с генерализованными тонико-
клоническими приступами. У подростка важно спрашивать о приступах утром, недосыпании,
алкоголе, мерцающем свете, пропусках приёма препаратов и скрытых миоклониях.
Подростки нередко не сообщают о коротких подёргиваниях, пока не уронят чашку или
телефон утром.

Юношеская миоклоническая эпилепсия часто дебютирует в подростковом возрасте.
Основной признак, миоклонии после пробуждения. Они могут быть двусторонними,
короткими, без потери сознания. Генерализованные тонико-клонические приступы часто
возникают после недосыпания или резкого пробуждения. Абсансы встречаются у части
пациентов. ЭЭГ выявляет генерализованную полиспайк-волновую активность, иногда
фотопароксизмальный ответ.

Диагноз юношеской миоклонической эпилепсии часто запаздывает, потому что первый
заметный для семьи эпизод, генерализованный тонико-клонический приступ. Если врач не
спросит о миоклониях, синдром может быть ошибочно отнесён к «первому судорожному
приступу». Ошибка опасна выбором неподходящих препаратов. Карбамазепин и
окскарбазепин могут ухудшать миоклонические и абсансные приступы.

Лечение обычно длительное. Важны не только препараты, но и режим сна, отказ от
провоцирующих факторов, обсуждение вождения в будущем, спорта, профессии,
беременности и приверженности терапии. В подростковом возрасте врач должен
разговаривать и с родителями, и с самим пациентом, иначе скрытые пропуски терапии
останутся незамеченными.

Самоограничивающаяся эпилепсия с центротемпоральными спайками
Самоограничивающаяся эпилепсия с центротемпоральными спайками обычно

начинается в детском возрасте у ребёнка с нормальным развитием. Приступы часто
возникают ночью или при пробуждении. Типичны односторонние сенсомоторные симптомы
лица, слюнотечение, нарушение речи, гортанные звуки, сохранённое или частично
нарушенное осознание. Иногда приступ переходит в билатеральный тонико-клонический.
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ЭЭГ выявляет центротемпоральные спайки, которые усиливаются во сне. Однако
наличие таких спайков само по себе не равно диагнозу эпилепсии. У части детей
эпилептиформная активность может быть случайной находкой. Диагноз ставят только при
соответствующей клинике. Это принципиально важно, потому что лечение ЭЭГ без
приступов может привести к ненужной медикаментозной нагрузке.

Прогноз часто благоприятный, приступы обычно исчезают к подростковому возрасту. Но
слово «самоограничивающаяся» не должно успокаивать врача при наличии проблем речи,
внимания, обучения или выраженного усиления активности во сне. В таких случаях нужно
исключать спектр эпилептической энцефалопатии со спайк-волновой активацией во сне.

Решение о лечении принимается индивидуально. Если приступы редкие, ночные, нет
травм и нет влияния на развитие, возможна наблюдательная тактика с обучением семьи. При
частых приступах, дневных эпизодах, генерализации, тревоге семьи или когнитивных
трудностях обсуждают противоэпилептическую терапию. Важно не назначать препарат
только потому, что «ЭЭГ плохая». Нужно лечить ребёнка, а не заключение.

Эпилепсия с электрическим статусом медленноволнового сна и синдром Ландау-
Клеффнера

Эпилепсия с электрическим статусом медленноволнового сна представляет собой спектр
состояний, при которых эпилептиформная активность резко усиливается во сне и
сопровождается когнитивными, речевыми, поведенческими или двигательными
нарушениями. Приступы могут быть редкими или умеренными, но основная проблема
заключается в влиянии ночной эпилептиформной активности на развитие.

Синдром Ландау-Клеффнера проявляется приобретённой афазией или выраженным
нарушением понимания речи у ребёнка, который ранее говорил лучше. Родители могут
описывать ситуацию как «перестал понимать обращённую речь», «как будто оглох», «стал
неуправляемым». Поэтому в дифференциальной диагностике участвуют сурдолог, логопед,
психиатр и невролог. Нормальный слух не исключает нарушение центральной обработки
речи.

Диагноз требует ЭЭГ сна. Короткая ЭЭГ бодрствования может не выявить степени
ночной активации. Если есть регресс речи или обучения, а дневная ЭЭГ малоинформативна,
показан ночной или длительный видео-ЭЭГ-мониторинг. МРТ нужна для исключения
структурных причин, включая перисильвиальные мальформации и последствия инсульта.

Лечение направлено не только на приступы, но и на снижение эпилептиформной
активности во сне и поддержку развития. Используют противоэпилептические препараты,
бензодиазепины на ночь, стероидную терапию по показаниям, иногда хирургические
подходы при структурной фокальной причине. Обязательны логопедическая,
нейропсихологическая и образовательная поддержка. Контроль эффективности невозможен
без оценки речи, обучения, поведения и повторной ЭЭГ сна.

Фокальные структурные эпилепсии
Фокальные структурные эпилепсии у детей связаны с определяемым поражением мозга.

Причинами могут быть фокальная кортикальная дисплазия, опухоли низкой степени
злокачественности, гиппокампальный склероз, последствия перинатального инсульта,



97

травмы, инфекции, сосудистые мальформации, гемимегалэнцефалия, туберозный склероз. В
клинике важны стереотипность приступов, фокальные неврологические симптомы, начало
приступа во сне или из определённого состояния, связь с одной и той же моторной,
сенсорной, вегетативной или поведенческой последовательностью.

МРТ должна выполняться по эпилептологическому протоколу и интерпретироваться
специалистом, знакомым с эпилептогенными поражениями. Обычное заключение «очаговых
изменений не выявлено» не всегда достаточно. При фармакорезистентной фокальной
эпилепсии нужно пересматривать изображения, использовать тонкие срезы, высокопольную
МРТ, сопоставление с ЭЭГ и семиологией приступа.

Диагностический путь включает видео-ЭЭГ, МРТ, нейропсихологическое тестирование,
иногда ПЭТ, ОФЭКТ, МЭГ и инвазивный мониторинг. Раннее направление в
эпилептологический хирургический центр показано при фармакорезистентности, особенно
если есть структурная причина. Длительное последовательное назначение множества
препаратов без обсуждения хирургии считается ошибкой качества помощи.

Терапия начинается с противоэпилептических препаратов, подходящих для фокальных
приступов. Однако при доказанной фармакорезистентности наиболее перспективным
методом может быть хирургическое лечение. Цель операции не всегда только полная свобода
от приступов. Иногда значимо уменьшение приступов, снижение травм, улучшение развития
и уменьшение лекарственной нагрузки.

Генетические, метаболические и аутоиммунные эпилепсии
Генетические эпилепсии у детей включают широкий спектр от доброкачественных

возрастозависимых синдромов до тяжёлых энцефалопатий развития. Одни гены связаны с
каналопатиями, другие с синаптической передачей, регуляцией транскрипции, нейрональной
миграцией, метаболизмом или mTOR-путём. Генетический результат должен быть встроен в
клиническую картину. Вариант неопределённого значения не должен автоматически
становиться диагнозом.

Метаболические эпилепсии особенно важны потому, что часть из них имеет
специфическое лечение. К ним относятся пиридоксин-зависимая эпилепсия, дефицит
пиридоксальфосфата, дефицит биотинидазы, GLUT1-дефицит, некоторые органические
ацидурии, митохондриальные заболевания и нарушения обмена аминокислот. Подозрение
усиливают ранний дебют, приступы на фоне голодания или инфекции, задержка развития,
двигательные нарушения, ацидоз, гипогликемия, гипераммониемия и семейный анамнез
ранней смерти.

Аутоиммунные эпилепсии чаще имеют подострое начало и сопровождаются нарушением
поведения, памяти, сна, движений, психическими симптомами или энцефалопатией. При
подозрении проводят МРТ, ЭЭГ, ликвор, антитела в сыворотке и ликворе, инфекционное
исключение. Лечение может включать противосудорожные препараты, но ключевым
становится иммунная терапия. Чем раньше она начата при убедительной картине, тем выше
шанс восстановления.

Особое место занимает туберозный склероз. У детей с туберозным склерозом приступы
часто начинаются рано, возможны спазмы, фокальные приступы и фармакорезистентность.
Наличие кортикальных туберов не означает, что хирургия невозможна. Наоборот, при
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лекарственной устойчивости нужен ранний анализ эпилептогенной зоны. Также
применяются таргетные подходы, включая ингибиторы mTOR по показаниям.

Диагностические критерии и минимальный объём обследования
Диагностические критерии эпилептического синдрома включают обязательные,

поддерживающие и исключающие признаки. Обязательные признаки без которых синдром
маловероятен. Поддерживающие признаки усиливают диагноз, но не обязательны у каждого
ребёнка. Исключающие признаки требуют пересмотра гипотезы. Например, выраженный
регресс до появления абсансов, стойкая очаговая неврологическая симптоматика и атипичная
ЭЭГ должны заставить усомниться в простой детской абсансной эпилепсии.

Минимальное обследование при подозрении на эпилептический синдром включает
подробный анамнез, описание и видео приступов, неврологический осмотр, оценку развития,
ЭЭГ с пробами активации и записью сна по показаниям, МРТ при фокальных приступах,
раннем дебюте, неврологическом дефиците, регрессе или фармакорезистентности.
Генетическое обследование показано при раннем начале, энцефалопатии развития, семейном
анамнезе, дисморфиях, сочетании с системными признаками и неясной фармакорезистентной
эпилепсии.

Нельзя заменять клинический диагноз только ЭЭГ-заключением. Фразы «судорожная
готовность», «ирритативные изменения», «дисфункция стволовых структур» не являются
диагнозом эпилепсии и не должны определять лечение без клинической корреляции. Равно
как нормальная ЭЭГ не исключает эпилепсию, если приступы убедительны. В сложных
случаях нужно повторное исследование с записью сна или видео-ЭЭГ-мониторинг.

При каждом синдроме врач должен ответить на пять вопросов. Какой тип приступов
доказан. Есть ли синдромный диагноз. Какова вероятная этиология. Есть ли болезнь-
модифицирующее или специфическое лечение. Когда нужно направить ребёнка в
специализированный центр. Такой алгоритм снижает риск задержки диагностики и
избыточного симптоматического лечения.

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика проводится на трёх уровнях. Первый уровень,

эпилептический приступ или неэпилептическое событие. Второй уровень, фокальная или
генерализованная эпилепсия. Третий уровень, конкретный синдром и этиология. Ошибки
возникают, когда врач перескакивает на третий уровень без подтверждения первого или
наоборот годами ограничивается фразой «пароксизмальное состояние».

Неэпилептические события у детей включают синкопе, рефлекторные аноксические
приступы, аффективно-респираторные приступы, тики, стереотипии, парасомнии,
гастроэзофагеальный рефлюкс с дистоническими позами, мигрень с аурой, психогенные
неэпилептические приступы, доброкачественный миоклонус сна и двигательные феномены
младенцев. Видеозапись события и подробный контекст часто важнее случайной
межприступной ЭЭГ.

Внутри группы эпилепсий частая ошибка, смешение синдрома Леннокса-Гасто,
эпилепсии с миоклонически-атоническими приступами и других генерализованных
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эпилепсий с падениями. Здесь важны возраст дебюта, развитие до начала заболевания,
наличие тонических приступов во сне, ЭЭГ-паттерн и динамика когнитивного статуса.

Другая частая ошибка, позднее распознавание инфантильных спазмов. Короткие кивки и
сгибания могут месяцами рассматриваться как кишечные колики или привычные движения.
При серийности, связи со сном и остановке развития нужно срочно выполнять ЭЭГ сна.
Третья ошибка, лечение юношеской миоклонической эпилепсии препаратами для фокальной
эпилепсии из-за того, что первый видимый приступ был генерализованным тонико-
клоническим.

Глава 10. Лечение эпилепсии у детей
Большинство детей начинают лечение с монотерапии. Препарат выбирают по типу

приступа и синдрому, назначают с низкой дозы и постепенно титруют до эффективной и
переносимой дозы. Исключения составляют неотложные состояния, эпилептический статус,
частые серии приступов, инфантильные спазмы и некоторые эпилептические энцефалопатии,
где задержка терапии ухудшает прогноз.

Если первый препарат неэффективен, важно понять причину. Недостаточная доза,
нерегулярный приём и неправильная классификация приступа встречаются часто. Если
препарат переносится, но не помогает в адекватной дозе, его заменяют или добавляют другой
препарат. Две последовательные неудачи правильно выбранных и переносимых схем в
адекватных дозах позволяют говорить о лекарственно-резистентной эпилепсии и требуют
направления в специализированный центр.

Политерапия оправдана не количеством лекарств, а клинической целью. Лучше два
рационально подобранных препарата, чем четыре лекарства с перекрывающимися
побочными эффектами. Нежелательны комбинации, усиливающие седацию, атаксию,
когнитивное замедление или кожную токсичность. При каждой коррекции терапии
фиксируют частоту приступов, побочные эффекты, режим сна, школьную нагрузку,
поведение и качество жизни семьи.

К препаратам широкого спектра относят вальпроат, леветирацетам, ламотриджин,
топирамат, клобазам, зонисамид, перампанел и некоторые другие средства. Они могут
применяться при разных типах приступов, но не являются взаимозаменяемыми. Выбор
зависит от синдрома, возраста и профиля безопасности.

Вальпроат эффективен при многих генерализованных эпилепсиях, миоклониях,
абсансах и генерализованных тонико-клонических приступах. Его ограничивают риск
прибавки массы тела, тремора, сонливости, тромбоцитопении, панкреатита,
гепатотоксичности, гипераммониемии и высокий тератогенный риск. У девочек и подростков
вальпроат используют только после строгой оценки альтернатив, документированного
обсуждения рисков и плана контрацепции при соответствующем возрасте.

Леветирацетам удобен из-за быстрого титрования, минимальных лекарственных
взаимодействий и наличия разных форм. Основная проблема в педиатрии —
раздражительность, агрессия, тревожность, нарушения сна и поведенческое ухудшение у
части детей. Ламотриджин часто хорошо переносится когнитивно, но требует медленной
титрации и осторожности при сочетании с вальпроатом. Топирамат может помочь при
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разных приступах, но вызывает снижение аппетита, парестезии, нефролитиаз, потливость,
нарушения речи и внимания.

Лечение фокальных приступов
При фокальной эпилепсии лечение начинают с препаратов, доказавших

эффективность при фокальных приступах. В современных рекомендациях часто
рассматривают ламотриджин и леветирацетам как предпочтительные варианты первой линии.
Карбамазепин и окскарбазепин остаются эффективными, особенно при структурных
фокальных эпилепсиях, но требуют уверенности, что нет идиопатической генерализованной
эпилепсии с миоклониями или абсансами.

При выборе между препаратами учитывают профиль ребёнка. Ламотриджин удобен
при риске когнитивных побочных эффектов, но не подходит для ситуаций, где нужен
быстрый контроль. Леветирацетам удобен при необходимости быстрого начала и при
сопутствующей соматической терапии. Окскарбазепин может быть эффективен при
фокальных моторных приступах, но требует контроля натрия и внимания к кожным реакциям.
Лакосамид рассматривают как вариант добавочной терапии и в отдельных случаях как часть
рациональной схемы.

Если фокальные приступы связаны со структурным очагом, лечение не должно
бесконечно расширяться без оценки хирургической перспективы. Мальформация
кортикального развития, опухоль низкой степени злокачественности, склероз гиппокампа,
последствия инсульта и фокальная кортикальная дисплазия требуют раннего обсуждения в
эпилептологическом центре при лекарственной резистентности.

Лечение генерализованных тонико-клонических приступов
При генерализованных тонико-клонических приступах важно различить истинно

генерализованное начало и билатеральный тонико-клонический приступ с фокальным
началом. Ошибка меняет терапию. При идиопатических генерализованных эпилепсиях
предпочтительны препараты широкого спектра. Вальпроат часто наиболее эффективен, но у
девочек и подростков его использование ограничено. Леветирацетам, ламотриджин,
топирамат и другие варианты выбирают с учётом синдрома и рисков.

При фокальном начале с билатеральным распространением терапия строится как
лечение фокальной эпилепсии. У подростка с утренними миоклониями и генерализованными
тонико-клоническими приступами нельзя назначать карбамазепин как стандартный препарат
от больших приступов, потому что он может ухудшить миоклонии и абсансы. Сбор анамнеза
о коротких утренних подёргиваниях рук является обязательным.

Лечение абсансов
Типичные абсансы проявляются краткими остановками активности, иногда с лёгкими

автоматизмами, без выраженной постприступной спутанности. При детской абсансной
эпилепсии препаратами выбора являются этосуксимид, вальпроат и ламотриджин, но выбор
зависит от наличия других типов приступов. Если у ребёнка есть только типичные абсансы,
этосуксимид часто рассматривают как предпочтительный вариант из-за эффективности и
меньшего влияния на внимание по сравнению с рядом альтернатив.
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Если абсансы сочетаются с генерализованными тонико-клоническими приступами,
этосуксимид недостаточен, потому что он не защищает от тонико-клонических приступов. В
этой ситуации выбирают препарат широкого спектра. При атипичных абсансах, особенно в
структуре синдрома Леннокса-Гасто, тактика другая. Там лечение ориентировано не на
изолированный абсанс, а на тяжёлый эпилептический синдром с множественными типами
приступов.

Лечение миоклонических приступов
Миоклонические приступы требуют особенно аккуратной диагностики. У подростка с

утренними рывками рук и редкими генерализованными тонико-клоническими приступами
вероятна юношеская миоклоническая эпилепсия. Лечение строится на препаратах широкого
спектра и управлении триггерами, включая недосып, алкоголь, мерцающий свет у
фоточувствительных пациентов и нерегулярный приём лекарств.

Вальпроат эффективен, но его ограничения у девочек и женщин репродуктивного
возраста особенно значимы именно при юношеской миоклонической эпилепсии, потому что
лечение часто длительное. Леветирацетам может быть альтернативой, хотя поведенческие
побочные эффекты требуют наблюдения. Ламотриджин у части пациентов может усиливать
миоклонии, поэтому его используют осторожно и с клиническим контролем. Карбамазепин,
окскарбазепин, фенитоин и вигабатрин могут ухудшать миоклонические и абсансные
приступы при генерализованных эпилепсиях.

Лечение тонических, атонических приступов и drop attacks
Тонические и атонические приступы часто приводят к падениям, травмам лица,

переломам и страху перед ходьбой. Они характерны для тяжёлых эпилептических
энцефалопатий, включая синдром Леннокса-Гасто. Цель лечения здесь часто реалистично
формулируют как уменьшение частоты травматичных падений и длительности приступов, а
не как быстрое полное прекращение всех эпизодов.

Применяют вальпроат, ламотриджин, руфинамид, клобазам, топирамат, каннабидиол в
юрисдикциях и клинических ситуациях, где он разрешён, а также кетогенную диету и
нейромодуляцию. Выбор зависит от доступности, возраста, сопутствующих приступов и
лекарственных взаимодействий. При частых травматичных падениях нужны шлем, оценка
среды, обучение семьи неотложным действиям и раннее направление в специализированный
центр.

Инфантильные эпилептические спазмы
Инфантильные спазмы являются неотложной эпилептологической ситуацией.

Типичная картина включает серии коротких сгибательных, разгибательных или смешанных
спазмов, чаще после пробуждения, остановку развития или регресс и характерные ЭЭГ-
паттерны, включая гипсаритмию или её варианты. Задержка лечения связана с худшим
нейроразвитием, поэтому при подозрении на спазмы ребёнка направляют срочно.

Основные варианты терапии включают гормональное лечение и вигабатрин. При
туберозном склерозе вигабатрин имеет особое значение. При других причинах часто
рассматривают адренокортикотропный гормон, преднизолон или другие схемы гормональной
терапии в зависимости от национальных протоколов и доступности. Эффективность
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оценивают не только по сообщению семьи об уменьшении спазмов, но и по контрольной ЭЭГ.
Если спазмы сохраняются, тактику меняют быстро, а не ждут месяцы.

Синдром Драве
Синдром Драве часто начинается в первый год жизни с длительных фебрильных или

афебрильных гемиклонических и генерализованных приступов у ранее развивавшегося
ребёнка. В дальнейшем появляются разные типы приступов, задержка развития, атаксия,
нарушения поведения и высокий риск статуса. Большинство случаев связано с патогенными
вариантами SCN1A, но отрицательный генетический результат не исключает клинический
диагноз.

При синдроме Драве избегают препаратов, которые могут ухудшать состояние за счёт
блокады натриевых каналов, включая карбамазепин, окскарбазепин, фенитоин и
ламотриджин. В терапии используют вальпроат, клобазам, стирипентол, топирамат,
кетогенную диету и другие варианты по рекомендациям и доступности. Семье обязательно
выдают письменный план действий при длительном приступе, обучают применению rescue-
терапии и обсуждают профилактику перегрева, недосыпа и пропусков лекарств.

Синдром Леннокса-Гасто
Синдром Леннокса-Гасто характеризуется множественными типами приступов,

когнитивными и поведенческими нарушениями, типичными ЭЭГ-паттернами и высокой
лекарственной резистентностью. Лечение редко бывает простым. Нужны реалистичные цели,
приоритет травматичных приступов, контроль ночных тонических приступов, уменьшение
статусов, сохранение бодрости и поддержка семьи.

Применяются вальпроат, ламотриджин, руфинамид, клобазам, топирамат и другие
средства. Кетогенная диета, стимуляция блуждающего нерва и хирургические паллиативные
методы, включая каллозотомию при тяжёлых падениях, обсуждаются при резистентности.
Важно регулярно снижать избыточную лекарственную нагрузку, если препарат не даёт
пользы. У части детей именно уменьшение седативной политерапии улучшает бодрствование,
глотание, обучение и коммуникацию.

Кетогенная диета
Кетогенная диета является не просто вариантом питания, а медицинской терапией

фармакорезистентной эпилепсии. Она должна назначаться командой, имеющей опыт в
диетотерапии, с участием врача, диетолога и семьи. Используются классическая кетогенная
диета, модифицированная диета Аткинса, низкогликемическая терапия и другие варианты.
Выбор зависит от возраста, тяжести эпилепсии, питания, сопутствующих заболеваний и
возможностей семьи.

Перед началом исключают противопоказания, особенно дефекты бета-окисления
жирных кислот и ряд метаболических состояний, при которых кетоз опасен. Контролируют
массу тела, рост, липидный профиль, электролиты, функцию печени и почек, риск запоров,
нефролитиаза, дефицита микроэлементов и нарушения костного обмена. Семья должна
понимать правила болезни, рвоты, отказа от еды, скрытых углеводов в лекарствах и
экстренного обращения.
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Хирургическое лечение эпилепсии
Хирургическое лечение рассматривают при лекарственно-резистентной фокальной

эпилепсии и при некоторых тяжёлых синдромах, где есть структурная причина или
потенциально удаляемая эпилептогенная зона. Задержка направления ухудшает прогноз,
потому что ребёнок теряет годы развития на фоне приступов, седации, пропусков школы и
повторных госпитализаций.

Предоперационная оценка включает длительный видео-ЭЭГ-мониторинг, МРТ по
эпилептическому протоколу, нейропсихологическое обследование, иногда ПЭТ, ОФЭКТ,
МЭГ, инвазивный мониторинг и функциональное картирование. Варианты вмешательства
включают резекцию очага, лобэктомию, лезионэктомию, гемисферотомию, каллозотомию и
малоинвазивные методы в специализированных центрах. Решение принимает
мультидисциплинарная команда с участием семьи.

Стимуляция блуждающего нерва и другие методы нейромодуляции
Стимуляция блуждающего нерва рассматривается при лекарственно-резистентной

эпилепсии, когда резективная операция невозможна или не показана. Цель обычно состоит в
снижении частоты и тяжести приступов, уменьшении статусов и улучшении восстановления
после приступа. Полная свобода от приступов бывает реже, поэтому ожидания семьи нужно
обсуждать заранее.

После имплантации требуется программирование параметров, наблюдение за
побочными эффектами и обучение семьи использованию магнита. Возможны осиплость,
кашель, дискомфорт в горле, изменение голоса, нарушения сна у предрасположенных
пациентов. Нейромодуляция не заменяет наблюдение эпилептолога и не отменяет
необходимость пересмотра лекарственной схемы.

Эпилептический статус
Эпилептический статус у ребёнка является неотложным состоянием. Практически

значимой границей для генерализованного судорожного приступа считается длительность
около пяти минут, потому что вероятность самостоятельного прекращения снижается, а риск
повреждения и резистентности к терапии растёт. Семья ребёнка с риском длительных
приступов должна иметь письменный план действий.

Первая линия rescue-терапии включает бензодиазепины в доступной форме. Вне
стационара используются буккальный или интраназальный мидазолам, ректальный диазепам
или другие формы по локальному протоколу. В стационаре после стабилизации дыхания,
кровообращения и гликемии применяют внутривенные бензодиазепины, затем препараты
второй линии, например леветирацетам, фосфенитоин, вальпроат или фенобарбитал с учётом
возраста, противопоказаний и типа эпилепсии.

Ошибки при статусе типичны: ожидание дольше пяти минут без действий,
многократное повторение бензодиазепинов без перехода ко второй линии, отсутствие
контроля глюкозы, недооценка дыхательных рисков, несвоевременный вызов
реанимационной команды и отсутствие плана после выписки. После эпизода статуса нужно
пересмотреть диагноз, дозы, режим приёма, провокаторы и необходимость домашней rescue-
терапии.



104

Мониторинг эффективности и безопасности
Эффективность оценивают по дневнику приступов, видео, данным школы, сну,

поведению, развитию и качеству жизни. Контроль уровня препарата в крови нужен не всегда.
Он полезен при подозрении на токсичность, нерегулярный приём, лекарственные
взаимодействия, беременность у подростков, изменение формы выпуска, заболевания печени
или почек, а также для препаратов с узким терапевтическим диапазоном.

Побочные эффекты нужно спрашивать активно. Семья не всегда связывает
раздражительность, ухудшение внимания, ночные пробуждения, снижение аппетита или
падения с лекарством. У детей раннего возраста побочные эффекты часто проявляются не
жалобами, а изменением кормления, игры, контакта, сна и моторной активности. При
политерапии желательно снижать препарат без доказанной пользы, а не только добавлять
новый.

Отмена терапии
Отмена антисудорожной терапии обсуждается индивидуально после длительной

ремиссии, обычно не менее двух лет без приступов, но срок зависит от синдрома, ЭЭГ,
причины эпилепсии, возраста начала, неврологического статуса и риска рецидива. При
самоограничивающихся возраст-зависимых эпилепсиях вероятность успешной отмены выше.
При структурной эпилепсии, эпилептических энцефалопатиях, юношеской миоклонической
эпилепсии и сохраняющейся эпилептиформной активности риск рецидива выше.

Отмена должна быть плановой и постепенной. Семье объясняют, когда нельзя снижать
дозу, например в период недосыпа, экзаменов, острого заболевания или поездки без доступа
к помощи. Обсуждают правила спорта, купания, высоты, велосипеда, сна и наблюдения после
отмены. Рецидив после отмены не означает ошибку врача, если решение было обосновано и
семья знала риски.

Профилактика осложнений
Профилактика при эпилептических синдромах включает несколько уровней. Первичная

профилактика причины возможна не всегда. При врождённых инфекциях, перинатальных
повреждениях и травмах она частично связана с акушерской, неонатальной и инфекционной
помощью. При наследственных заболеваниях важны генетическое консультирование,
пренатальная диагностика и информирование семьи о риске повторения.

Вторичная профилактика направлена на раннее распознавание синдрома и
предотвращение ухудшения развития. При спазмах это срочная ЭЭГ и начало эффективного
лечения. При ESES, ЭЭГ сна при регрессе речи и обучения. При Драве, раннее генетическое
обследование, план купирования статуса и избегание неподходящих препаратов. При
фокальной фармакорезистентной эпилепсии, раннее направление в хирургический центр.

Третичная профилактика включает предупреждение травм, когнитивных осложнений,
школьной дезадаптации, лекарственных побочных эффектов, депрессии, тревоги и
перегрузки семьи. Врач должен регулярно спрашивать не только о приступах, но и о сне,
поведении, обучении, аппетите, походке, головных болях, менструальном цикле у подростков,
массе тела и настроении.
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Профилактика SUDEP обсуждается с учётом возраста, типа приступов и семейной
готовности к разговору. Наиболее важные практические меры, контроль генерализованных
тонико-клонических приступов, приверженность терапии, ночная безопасность, избегание
провокаторов и план действий при длительном приступе. Разговор должен быть честным, но
не пугающим.

Критерии качества оказания помощи
Качество помощи при эпилептических синдромах оценивается не только фактом

назначения препарата. Важны своевременность синдромной диагностики, корректность
обследования, безопасность лечения, информирование семьи и маршрутизация. У ребёнка с
подозрением на инфантильные спазмы ЭЭГ сна должна быть организована срочно. У ребёнка
с фармакорезистентной фокальной эпилепсией должна быть документирована оценка
показаний к специализированному эпилептологическому центру. У подростка с
генерализованной эпилепсией должны быть обсуждены сон, приверженность,
репродуктивные риски и ограничения.
 Синдромный диагноз сформулирован или указано, почему он пока невозможен.
 Типы приступов описаны по клиническим признакам, а не только по словам родителей.
 Есть анализ видео приступа, если видео доступно.
 ЭЭГ выполнена с учётом возраста и предполагаемого синдрома. При необходимости
записан сон.

МРТ выполнена при раннем дебюте, фокальных приступах, неврологическом дефиците,
регрессе или фармакорезистентности.

 Генетическое и метаболическое обследование назначено по показаниям.
 Терапия соответствует синдрому и не содержит препаратов, способных ухудшить
вероятный синдром.

 Семья получила план действий при длительном приступе.
Оценены развитие, речь, поведение, сон, обучение и безопасность.
При фармакорезистентности ребёнок направлен в специализированный центр, а не только
получает очередную замену препарата.

Ситуационные задачи

Задача 1. Серийные кивки у младенца
Условие. Мальчик 6 месяцев. Родители заметили серии коротких кивков и сгибаний

туловища после пробуждения. За последние недели стал хуже удерживать взгляд, меньше
гулит. Беременность протекала с угрозой прерывания. На обычной короткой ЭЭГ
бодрствования выраженных изменений не описано. Педиатр предполагает рефлюкс.

Эталон ответа. Наиболее вероятен инфантильный эпилептический спазм-синдром. Нужна
срочная видео-ЭЭГ с записью сна, МРТ по эпилептологическому протоколу и оценка
развития. Нормальная короткая ЭЭГ бодрствования не исключает диагноз. Лечение нельзя
откладывать до «наблюдения в динамике».
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Задача 2. Подросток с первым большим приступом
Условие. Юноша 15 лет поступил после генерализованного тонико-клонического

приступа утром после ночи без сна. При расспросе выяснилось, что последние полгода по
утрам он роняет предметы из рук из-за коротких подёргиваний. Сознание при них сохранено.
МРТ без патологии.

Эталон ответа. Картина типична для юношеской миоклонической эпилепсии. Нужно
выполнить ЭЭГ с фотостимуляцией и оценкой генерализованной полиспайк-волновой
активности. Важно не назначать карбамазепин или окскарбазепин. Нужны препарат
широкого спектра, режим сна и разговор о провокаторах.

Задача 3. Ребёнок с ночными приступами и центротемпоральными спайками
Условие. Девочка 8 лет. Два раза ночью были звуки из горла, слюнотечение, перекос

лица, речь была невозможна, затем всё прошло. Развитие нормальное. ЭЭГ сна выявила
центротемпоральные спайки. Днём приступов нет.

Эталон ответа. Вероятна самоограничивающаяся эпилепсия с центротемпоральными
спайками. Нужно оценить частоту приступов, влияние на сон, обучение и тревогу семьи.
Лечение обсуждается индивидуально. Наличие спайков без частых приступов и нарушений
развития не является автоматическим показанием к терапии.

Задача 4. Затяжной приступ на фоне температуры
Условие. Девочка 9 месяцев. На фоне температуры 38,5 возник длительный

правосторонний клонический приступ. До этого развивалась нормально. Через два месяца
был похожий приступ без температуры. ЭЭГ неспецифична. Врач планирует окскарбазепин.

Эталон ответа. Нужно думать о синдроме Драве и других лихорадочно-чувствительных
генетических эпилепсиях. Показано генетическое обследование, включая SCN1A, и
пересмотр терапии. Окскарбазепин может ухудшить течение при синдроме Драве. Семье
нужен план купирования длительного приступа.

Задача 5. Регресс речи и «плохая ЭЭГ» во сне
Условие. Мальчик 5 лет начал хуже понимать обращённую речь, стал раздражительным,

снизилась успеваемость в занятиях. Приступы редкие, ночью. Слух по аудиограмме сохранён.
Дневная ЭЭГ умеренно изменена. Ночная ЭЭГ показывает выраженную спайк-волновую
активацию медленного сна.

Эталон ответа. Нужно рассматривать спектр ESES и синдром Ландау-Клеффнера.
Диагноз основан не только на приступах, но и на регрессе речи с ночной эпилептиформной
активностью. Требуются лечение, направленное на снижение активности во сне,
логопедическая и нейропсихологическая поддержка, контроль ЭЭГ сна и динамики речи.

Задача 6. Первый препарат при фокальных приступах
Мальчик 9 лет перенёс два приступа с остановкой речи, поворотом головы вправо,

клониями правой руки и последующей сонливостью. МРТ выявила очаг фокальной
кортикальной дисплазии в левой лобной доле. ЭЭГ во сне показывает левые лобные спайки.
Развитие соответствует возрасту. Как сформулировать диагноз и какую стартовую тактику
выбрать?
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Эталон ответа. Наиболее вероятна структурная фокальная эпилепсия с фокальными
моторными приступами с возможным нарушением осознания. Стартовая терапия может
включать препарат для фокальных приступов, например ламотриджин, леветирацетам или
окскарбазепин с учётом клинической ситуации. Уже на старте нужно объяснить семье
критерии лекарственной резистентности и перспективу направления в эпилептологический
центр при неэффективности двух адекватных схем, поскольку есть структурный
потенциально хирургический очаг.

Задача 7. Ошибка при юношеской миоклонической эпилепсии
Девочка 15 лет обратилась после генерализованного тонико-клонического приступа

утром после недосыпа. При расспросе сообщает, что последние полгода по утрам роняет
предметы из рук из-за коротких рывков. ЭЭГ выявила генерализованные полиспайк-
волновые разряды. Ей предложили карбамазепин. В чём ошибка?

Эталон ответа. Картина соответствует юношеской миоклонической эпилепсии.
Карбамазепин может ухудшать миоклонические и абсансные приступы при
генерализованных эпилепсиях. Следует выбрать препарат широкого спектра с учётом пола,
возраста и репродуктивных рисков. Вальпроат эффективен, но у девочек-подростков требует
строгой оценки альтернатив и документированного обсуждения тератогенного риска.
Возможны альтернативы, включая леветирацетам и другие варианты по клинической
ситуации.

Задача 8. Инфантильные спазмы
Мальчик 6 месяцев стал терять зрительный контакт и перестал переворачиваться.

Родители показывают видео серий коротких сгибательных движений туловища после сна.
ЭЭГ выявила гипсаритмию. На коже несколько гипомеланотических пятен. Какова тактика?

Эталон ответа. Вероятны инфантильные эпилептические спазмы на фоне туберозного
склероза. Это неотложная эпилептологическая ситуация. Требуется срочное начало
специфической терапии, при туберозном склерозе важен вигабатрин. Нужны МРТ,
офтальмологический, кардиологический, нефрологический и генетический блок
обследования, но лечение спазмов не следует откладывать до завершения всей диагностики.
Контроль эффективности проводится клинически и по ЭЭГ.

Задача 9. Эпилептический статус дома
Ребёнок 4 лет с синдромом Драве имеет приступ с генерализованными клониями уже 6

минут. Родители ждут, потому что раньше приступы иногда прекращались сами. Rescue-
препарата дома нет. Какие ошибки в ведении?

Эталон ответа. Приступ длительностью около пяти минут и более требует действий по
плану эпилептического статуса. Ошибки: отсутствие письменного плана, отсутствие
домашней rescue-терапии, ожидание без вызова помощи и без введения препарата первой
линии, недостаточное обучение семьи. После купирования нужно пересмотреть
профилактическую терапию, триггеры и выдать понятную схему действий на случай
повторного длительного приступа.
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Задача 10. Лекарственная резистентность
Девочка 8 лет с фокальными приступами на фоне перинатального инсульта получала

леветирацетам в адекватной дозе без эффекта, затем окскарбазепин в адекватной дозе с
частичным снижением частоты приступов. Приступы сохраняются еженедельно. Родителям
предлагают добавить третий препарат без дополнительных обследований. Как оценить
качество помощи?

Эталон ответа. После неэффективности двух правильно выбранных и переносимых
схем в адекватных дозах следует считать эпилепсию лекарственно-резистентной и направить
ребёнка в специализированный эпилептологический центр. Добавление третьего препарата
без пересмотра диагноза, видео-ЭЭГ, оценки МРТ по эпилептическому протоколу и
хирургической перспективы является недостаточным качеством помощи. Нужно оценить
возможность резективного или паллиативного вмешательства, а также рациональность
текущей схемы.
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Глава 11. Нейроинфекции у детей
Нейроинфекции в детской практике требуют особенно дисциплинированного мышления.
Нельзя ждать полного набора классических симптомов. У младенца менингит может
проявляться только вялостью, отказом от кормления, апноэ, нестабильностью температуры
или монотонным плачем. У школьника ведущими признаками чаще становятся головная боль,
рвота, лихорадка, светобоязнь, ригидность затылочных мышц, спутанность сознания или
судороги.

Этиология
Нейроинфекции объединяют заболевания, при которых инфекционный агент поражает
мозговые оболочки, вещество головного или спинного мозга, сосуды, желудочковую систему,
корешки, периферические нервы или параинфекционно запускает иммунное воспаление. В
учебной практике удобно разделять первичные инфекционные поражения ЦНС и
постинфекционные синдромы. Это деление не всегда идеально, но помогает не смешивать
антибактериальную терапию, противовирусное лечение и иммуномодуляцию.
К бактериальным причинам острого менингита у детей старше периода новорождённости
относятся Neisseria meningitidis, Streptococcus pneumoniae и Haemophilus influenzae type b.
Частота менингита ассоциированного с гемофильно палочкой резко зависит от охвата
вакцинацией. У младенцев раннего возраста и новорождённых значимы Streptococcus
agalactiae, Escherichia coli, Listeria monocytogenes и другие грамотрицательные бактерии.
После нейрохирургических вмешательств, при ликворных шунтах и травмах спектр меняется.
Возрастают роли стафилококков, грамотрицательных бактерий и возбудителей, связанных с
медицинской помощью.
Вирусные причины включают энтеровирусы, вирус простого герпеса 1 и 2 типа, вирус
ветряной оспы, вирус Эпштейна Барр, цитомегаловирус, вирус гриппа, аденовирусы,
арбовирусы в эндемичных регионах. Энтеровирусы чаще вызывают доброкачественный
серозный менингит, однако у младенцев и иммунокомпрометированных детей возможна
тяжёлая инфекция. Герпетический энцефалит опасен быстрым повреждением височных и
лобных долей и требует раннего ацикловира при клиническом подозрении.
Особую группу составляют туберкулёзный менингит, нейроборрелиоз, нейросифилис,
грибковые инфекции, паразитарные поражения, поражения ЦНС при ВИЧ и
оппортунистические инфекции у детей с иммунодефицитом. В городской клинической
практике эти состояния встречаются реже, но именно они часто приводят к диагностической
задержке, потому что течение может быть подострым, малосимптомным и маскироваться под
опухоль, аутоиммунное заболевание или дегенеративный процесс.
Постинфекционные и параинфекционные синдромы включают острый диссеминированный
энцефаломиелит, поперечный миелит, синдром Гийена Барре, аутоиммунные энцефалиты
после вирусной инфекции, а также васкулитические осложнения. Здесь инфекция может быть
уже неактивной, а повреждение поддерживается иммунным ответом. Ошибка в трактовке
приводит либо к ненужной антибактериальной терапии, либо к опасной задержке иммунного
лечения.
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Патогенез
При бактериальном менингите возбудитель обычно колонизирует слизистую носоглотки или
другой входной участок, преодолевает местные защитные барьеры, попадает в кровь и затем
проникает через гематоэнцефалический барьер. В субарахноидальном пространстве
иммунный контроль ограничен, поэтому бактерии могут быстро размножаться.
Воспалительный ответ с высвобождением цитокинов, активацией комплемента,
нейтрофильной инфильтрацией и повреждением эндотелия приводит к отёку мозга,
нарушению ликвородинамики, васкулиту, ишемии, повышению внутричерепного давления и
судорогам.
Неврологический исход при менингите определяется не только самим возбудителем.
Большую роль играет интенсивность воспаления. Пневмококковый менингит чаще связан с
тяжёлым повреждением слухового анализатора, инфарктами, субдуральными осложнениями
и резидуальным неврологическим дефицитом. Менингококковая инфекция опасна
молниеносным сепсисом, шоком, ДВС-синдромом и кожными геморрагическими
проявлениями, при этом менингит может сочетаться с системной катастрофой.
При вирусном энцефалите повреждение обусловлено прямой вирусной репликацией в
нейронах и глии, цитотоксическим воспалением, нарушением сосудистой проницаемости и
вторичной иммунной реакцией. Герпесвирусная инфекция имеет тропность к височным и
орбитофронтальным структурам, поэтому ранними признаками могут быть изменение
поведения, афазия, фокальные судороги, нарушения памяти и сознания. Отсутствие
выраженного менингеального синдрома не исключает энцефалит.
Абсцесс мозга формируется при ограниченном гнойном воспалении в веществе мозга. Он
может возникать гематогенно, при отите, синусите, мастоидите, врождённых пороках сердца
с право-левым шунтом, иммунодефиците или после травмы. Сначала развивается церебрит,
затем формируется капсула. Клиника зависит от локализации и массы очага. Лихорадка
может отсутствовать, а ведущими симптомами становятся головная боль, очаговый дефицит,
судороги и признаки внутричерепной гипертензии.
Туберкулёзный менингит имеет подострый патогенез. Базальное воспаление поражает
оболочки основания мозга, сосуды и черепные нервы. Характерны гидроцефалия, инфаркты в
бассейне перфорирующих артерий, поражение III, VI и VII пар черепных нервов. У ребёнка
постепенное ухудшение поведения, сонливость, рвота и головная боль иногда ошибочно
объясняются функциональными жалобами или последствиями вирусной инфекции.
При ADEM и других постинфекционных демиелинизирующих синдромах ключевым
механизмом является иммунное повреждение миелина после инфекционного или
вакцинального триггера. Для ADEM типичны энцефалопатия, многоочаговая
неврологическая симптоматика и очаги демиелинизации на МРТ. Важно помнить, что сама
по себе инфекция в анамнезе не доказывает ADEM, а лечение глюкокортикостероидами до
исключения активной инфекции может быть опасным.

Клиническая картина
Клиническая картина нейроинфекции зависит от возраста, возбудителя, темпа заболевания и
вовлечённых структур. У детей раннего возраста симптомы часто неспецифичны. Тревожны
отказ от кормления, выраженная сонливость, раздражимость, пронзительный плач, эпизоды



112

апноэ, выбухание большого родничка, повторная рвота, гипотермия или лихорадка, судороги,
изменение мышечного тонуса. Ригидность затылочных мышц может отсутствовать.
У детей старшего возраста классический менингеальный синдром включает лихорадку,
головную боль, рвоту, фотофобию, гиперакузию, ригидность затылочных мышц, симптомы
Кернига и Брудзинского. Однако ни один из этих признаков не обладает абсолютной
чувствительностью. Особенно опасна ложная уверенность при отсутствии сыпи.
Менингококковая инфекция может начинаться с боли в ногах, похолодания конечностей,
слабости и пятнистой или геморрагической сыпи, но сыпь бывает не всегда и иногда
появляется поздно.
Энцефалит следует подозревать при изменении сознания, нарушении поведения, новых
психиатрических симптомах, судорогах, очаговом неврологическом дефиците, нарушении
речи, атаксии, движениях орофациального типа, дискинезиях, вегетативной нестабильности и
признаках поражения ствола мозга. Лихорадка поддерживает инфекционную гипотезу, но её
отсутствие не исключает энцефалит, особенно аутоиммунный или поздно
диагностированный герпетический.
Судороги при нейроинфекциях могут быть фебрильными, острыми симптоматическими,
фокальными, генерализованными или статусными. Длительный приступ, повторные
приступы без полного восстановления, фокальный дебют или стойкое нарушение сознания
после приступа требуют исключения менингита, энцефалита, абсцесса, венозного тромбоза и
острого нарушения мозгового кровообращения.
При абсцессе мозга проявления могут быть обманчиво локальными. Ребёнок может
поступить с новой эпилептической симптоматикой, гемипарезом, нарушением речи,
мозжечковой атаксией или признаками повышения внутричерепного давления. Лихорадка и
лейкоцитоз отсутствуют у части пациентов. История хронического отита, синусита,
врождённого порока сердца, иммунодефицита или стоматогенной инфекции повышает
вероятность диагноза.
При туберкулёзном менингите начало обычно подострое. В течение дней или недель
появляются утомляемость, снижение аппетита, раздражительность, субфебрилитет, головная
боль, рвота, сонливость, затем присоединяются менингеальные знаки, поражение черепных
нервов, очаговый дефицит, судороги и кома. Быстрое ухудшение возможно после периода
мнимой стабильности.
Нейроборрелиоз у детей чаще проявляется лимфоцитарным менингитом, периферическим
поражением лицевого нерва, радикулоневритом и головной болью. Эритема мигранс в
анамнезе помогает, но её отсутствие не исключает диагноз. Для клинического решения
важны эпидемиологический анамнез, пребывание в эндемичной зоне, укус клеща и
лабораторное подтверждение с учётом предтестовой вероятности.

Диагностические критерии
При подозрении на бактериальный менингит диагноз является клинически срочным.
Обследование не должно задерживать введение антибиотика, если ребёнок нестабилен или
люмбальная пункция откладывается. Минимальный первичный набор включает оценку
ABCDE, температуру, частоту дыхания, пульс, артериальное давление, сатурацию, уровень



113

сознания по возрастной шкале, глюкозу крови, осмотр кожи, оценку менингеальных знаков,
очагового дефицита, родничка и признаков внутричерепной гипертензии.
До введения антибиотика по возможности берут кровь на посев, общий анализ крови, С-
реактивный белок или прокальцитонин по локальному протоколу, электролиты, глюкозу,
функцию почек и печени, коагулограмму при тяжёлом состоянии. Люмбальная пункция
проводится как можно раньше, если нет противопоказаний. В ликворе оценивают цитоз и
формулу, белок, глюкозу с одновременной глюкозой крови, лактат по доступности, окраску
по Граму, посев, ПЦР на вероятные возбудители.
Классическая бактериальная картина ликвора включает нейтрофильный плеоцитоз, высокий
белок и низкую глюкозу. Вирусный менингит чаще даёт лимфоцитарный плеоцитоз,
умеренное повышение белка и нормальную глюкозу. Эти схемы имеют исключения. В
первые часы бактериального менингита ликвор может быть ещё не типичным. При частично
леченном менингите посев может быть отрицательным. При туберкулёзном менингите
обычно отмечаются лимфоцитарный плеоцитоз, высокий белок и низкая глюкоза, но ранние
результаты также могут быть смешанными.
Нейровизуализация до люмбальной пункции нужна не всем детям. Она показана при
очаговом неврологическом дефиците, выраженном снижении сознания, признаках вклинения,
папиллоэдеме, судорогах с неполным восстановлением, подозрении на объёмный процесс,
иммунодефиците, шунте, недавней нейрохирургии или травме. Визуализация не должна
создавать ложное ощущение безопасности. Нормальная КТ не гарантирует безопасную
пункцию, если клиника указывает на повышенный риск вклинения.
МРТ головного мозга с контрастированием предпочтительнее КТ при подозрении на
энцефалит, абсцесс, субдуральную эмпиему, венозный тромбоз, демиелинизацию или
туберкулёзное поражение. КТ полезна как быстрый метод при нестабильности, травме,
подозрении на кровоизлияние или необходимости срочно исключить массивный объёмный
процесс.
ЭЭГ не подтверждает инфекционную этиологию, но помогает оценить энцефалопатию,
нераспознанный эпилептический статус, фокальное замедление и диффузное нарушение
биоэлектрической активности. При герпетическом энцефалите возможны периодические
латерализованные эпилептиформные разряды, однако их отсутствие не исключает диагноз.
Диагностический критерий энцефалита в практическом смысле сочетает нарушение функции
мозга, например изменение сознания, поведения или судороги, с признаками воспаления
ЦНС. К таким признакам относятся лихорадка, плеоцитоз в ликворе, изменения МРТ,
воспалительные изменения на ЭЭГ или выявление инфекционного агента. У ребёнка с
вероятным энцефалитом ацикловир начинают до окончательного исключения HSV, если нет
убедительной альтернативы.

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика начинается не с длинного списка редких болезней, а с ответа
на четыре вопроса. Есть ли угроза жизни прямо сейчас. Есть ли признаки бактериального
менингита или сепсиса. Есть ли признаки энцефалита, абсцесса, внутричерепной гипертензии
или инсульта. Может ли это быть неинфекционное заболевание, при котором
антибактериальная терапия не решает проблему.
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Бактериальный менингит дифференцируют с вирусным менингитом, энцефалитом, сепсисом
без менингита, пневмонией с интоксикацией, пиелонефритом у младенца, внутричерепным
кровоизлиянием, мигренью, субарахноидальным кровоизлиянием, опухолью задней черепной
ямки, лекарственной интоксикацией и метаболическим кризом.
Энцефалит дифференцируют с эпилептическим статусом, аутоиммунным энцефалитом,
токсическим поражением, острым психозом, метаболической декомпенсацией, инсультом,
демиелинизирующим заболеванием, опухолью, митохондриальным заболеванием и травмой.
Ошибкой является считать психиатрические симптомы доказательством первичного
психического расстройства у ребёнка с лихорадкой, судорогами, дискинезиями или
нарушением сознания.
ADEM отличают от рассеянного склероза, MOG-ассоциированного заболевания, NMOSD,
вирусного энцефалита, васкулита, митохондриальной энцефалопатии, лейкодистрофии и
опухолеподобного процесса. Для ADEM важна энцефалопатия и многоочаговое поражение,
но окончательное решение требует сопоставления клиники, МРТ, ликвора и динамики.
Абсцесс мозга дифференцируют с опухолью, туберкулёмой, паразитарной кистой,
демиелинизирующим очагом, инфарктом, гематомой и врождённой мальформацией.
Диффузионно-взвешенные МРТ-изображения помогают, но не заменяют клиническое
мышление. У ребёнка с отитом, синуситом, лихорадкой, головной болью и новым очаговым
дефицитом промедление с визуализацией опасно.
Туберкулёзный менингит дифференцируют с грибковым менингитом, опухолевым
поражением оболочек, нейросаркоидозом, вирусным менингоэнцефалитом, боррелиозом и
аутоиммунным воспалением. Здесь критичны длительность симптомов, контакт с
туберкулёзом, изменения лёгких, низкая глюкоза в ликворе, базальное усиление оболочек на
МРТ, гидроцефалия и инфаркты.

Терапия
Лечение нейроинфекции начинается до полной расшифровки этиологии, если клиническая
картина указывает на высокий риск бактериального менингита, менингококковой инфекции
или энцефалита. Основной принцип простой. Сначала стабилизировать ребёнка, взять
критически важные образцы без задержки, начать эмпирическую терапию, затем сузить
лечение по результатам микробиологии, ПЦР, клиники и нейровизуализации.
При подозрении на бактериальный менингит ребёнку обеспечивают венозный доступ,
мониторинг витальных функций, коррекцию гипогликемии, электролитных нарушений, шока
и дыхательной недостаточности. Эмпирическая антибактериальная терапия выбирается по
возрасту, вакцинальному статусу, локальной резистентности и факторам риска. В типичной
ситуации у детей старше раннего младенческого возраста используют цефалоспорин третьего
поколения, например цефотаксим или цефтриаксон, часто в комбинации с ванкомицином при
риске пневмококковой резистентности. У новорождённых и младенцев первых недель жизни
учитывают Listeria и грамотрицательную флору, поэтому схема отличается и должна
соответствовать неонатальному протоколу.
Дексаметазон при бактериальном менингите рассматривается в отдельных клинических
ситуациях, прежде всего при подозрении на Hib или пневмококковый менингит, если
препарат можно дать до первой дозы антибиотика или одновременно с ней. Решение зависит



115

от возраста, вероятного возбудителя, времени болезни и локальных рекомендаций. Он не
заменяет антибиотик и не должен задерживать его введение.
При подозрении на герпетический энцефалит ацикловир назначают немедленно. Отмена
возможна только после достаточного исключения HSV с учётом времени болезни, ликвора,
МРТ, ПЦР и клинической динамики. Отрицательная ПЦР в первые сутки заболевания не
всегда окончательно исключает HSV-энцефалит при высокой клинической вероятности.
При энтеровирусном менингите лечение обычно поддерживающее, если ребёнок
иммунокомпетентен и состояние стабильное. Нужны гидратация, обезболивание, контроль
температуры, наблюдение за сознанием и судорогами. Антибиотик отменяют только после
того, как бактериальный менингит стал маловероятным по совокупности данных.
Абсцесс мозга требует сочетания антибактериальной терапии и нейрохирургической оценки.
Показания к дренированию или аспирации зависят от размера, локализации, масс-эффекта,
наличия капсулы, риска разрыва в желудочки, состояния ребёнка и вероятного источника.
Необходимо искать и лечить первичный очаг, например отит, синусит, мастоидит,
стоматогенную инфекцию или эндокардит.
Туберкулёзный менингит лечится комбинированной противотуберкулёзной терапией под
контролем специалистов по туберкулёзу и инфекционным болезням. Часто требуется терапия
глюкокортикостероидами, контроль гидроцефалии, судорог, гипонатриемии и инфарктов.
Невролог должен помнить, что задержка лечения существенно ухудшает прогноз.
При ADEM после исключения активной инфекции первой линией обычно являются высокие
дозы глюкокортикостероидов. При тяжёлом течении или недостаточном ответе
рассматривают внутривенный иммуноглобулин или плазмаферез. Лечение должно
проводиться с участием специалистов по нейроиммунологии, инфекционным болезням и
реанимации при тяжёлом состоянии.
Судороги лечат как острые симптоматические. При эпилептическом статусе следуют
возрастному алгоритму с бензодиазепином первой линии, затем препаратами второй линии и
переводом в интенсивную терапию при рефрактерности. Выбор постоянной терапии после
выписки зависит от причины, МРТ, ЭЭГ, повторных приступов и неврологического дефицита.
Поддерживающая терапия не менее важна, чем этиотропная. Она включает контроль дыхания,
перфузии, температуры, боли, тошноты, водно-электролитного баланса, питания,
профилактику пролежней и тромбозов у старших детей, раннюю реабилитационную оценку,
профилактику аспирации и мониторинг внутричерепной гипертензии.

Профилактика
Профилактика нейроинфекций начинается с вакцинации. Вакцины против Hib, пневмококка,
менингококка, кори, паротита, краснухи, ветряной оспы, гриппа и других инфекций снижают
риск поражения нервной системы напрямую или через предупреждение системной инфекции.
Для врача-невролога важно не воспринимать вакцинацию как внешнюю педиатрическую
тему. Невролог часто видит последствия инфекций и должен уметь объяснить семье, что
предупреждение инфекции является профилактикой судорог, потери слуха, когнитивного
дефицита и инвалидизации.
Вторичная профилактика зависит от возбудителя. При менингококковой инфекции
необходимы срочное информирование эпидемиологической службы и химиопрофилактика
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близким контактам по действующим правилам. При Hib-инфекции также оценивают
необходимость профилактики контактным лицам, особенно если в семье есть непривитые
маленькие дети. При туберкулёзе важны выявление источника, обследование контактов и
профилактическая терапия по фтизиатрическому протоколу.
Профилактика осложнений включает ранний контроль слуха после бактериального
менингита, оценку зрения, когнитивного развития, поведения, моторики, речи и школьной
адаптации. Нарушение слуха после менингита может быть ранним и стойким, поэтому
аудиологический скрининг не следует откладывать до планового диспансерного визита через
несколько месяцев.
Внутрибольничная профилактика охватывает асептику при люмбальной пункции, уход за
ликворными шунтами и наружными дренажами, контроль катетеров, рациональное
использование антибиотиков и раннее распознавание вентрикулита у нейрохирургических
пациентов. У ребёнка с шунтом лихорадка, рвота, сонливость, головная боль или ухудшение
походки должны заставить думать не только о кишечной или респираторной инфекции, но и
о шунт-ассоциированной инфекции или дисфункции.

Критерии качества оказания медицинской помощи
Критерии качества при нейроинфекциях должны оценивать не только финальный диагноз, но
и скорость клинического решения. Первый критерий. Ребёнок с подозрением на
бактериальный менингит, менингококковую инфекцию, энцефалит, абсцесс мозга или сепсис
должен быть немедленно отнесён к категории высокого риска и осмотрен врачом без
ожидания плановой очереди.
Второй критерий. В документации должны быть зафиксированы уровень сознания,
витальные показатели, признаки шока, сыпь, менингеальные знаки, очаговый дефицит,
судороги, состояние родничка у младенца и противопоказания к люмбальной пункции.
Отсутствие записи о неврологическом статусе у ребёнка с лихорадкой и нарушением
сознания является дефектом качества.
Третий критерий. При подозрении на бактериальный менингит антибактериальная терапия не
должна задерживаться из-за ожидания КТ, консультации или результатов лаборатории, если
пункция временно невозможна. До антибиотика по возможности берут кровь на посев, но это
не должно создавать опасную паузу.
Четвёртый критерий. Люмбальная пункция выполняется рано при отсутствии
противопоказаний. Если она отложена, причина должна быть записана. После стабилизации
ребёнка необходимость пункции пересматривается, а диагноз не оставляют недоказанным без
объяснения.
Пятый критерий. При подозрении на энцефалит начат ацикловир до исключения HSV.
Выполнены МРТ по показаниям, ЭЭГ при судорогах или нарушении сознания, ПЦР ликвора
и обследование на аутоиммунные причины, если инфекционная этиология не подтверждается
или клиника нетипична.
Шестой критерий. После бактериального менингита организован контроль слуха до выписки
или в ближайший срок после неё, а также план катамнестического наблюдения. В выписке
должны быть указаны перенесённый возбудитель, осложнения, неврологический статус,
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слуховой скрининг, противосудорожная терапия при наличии, сроки визитов и признаки, при
которых семья должна обратиться срочно.
Седьмой критерий. При менингококковой инфекции и других управляемых инфекциях
выполнено эпидемиологическое извещение и решён вопрос о профилактике контактных лиц.
При подозрении на туберкулёзный менингит подключены фтизиатр и инфекционист, начато
обследование контактов.
Восьмой критерий. Решения о деэскалации антибиотиков, отмене ацикловира, начале
глюкокортикостероидов или иммуноглобулина основаны на совокупности клиники, ликвора,
нейровизуализации, микробиологии и динамики, а не на одном отрицательном тесте.

Особенности неврологического наблюдения после нейроинфекции
Нейроинфекция не заканчивается в день нормализации температуры. Ребёнок может иметь
нарушения слуха, зрения, памяти, внимания, поведения, сна, координации, двигательной
функции, школьной успеваемости и эмоциональной регуляции. Часть дефицитов становится
заметной только после возвращения к учебной нагрузке.
Катамнестическое наблюдение включает неврологический осмотр, оценку развития, контроль
приступов, анализ необходимости ЭЭГ, оценку речи и глотания, контроль слуха,
консультацию офтальмолога, психолога или нейропсихолога, раннюю реабилитацию при
двигательном дефиците. У младенцев особое внимание уделяют окружности головы,
мышечному тонусу, зрительному контакту, кормлению, моторным вехам и качеству сна.
Семье нужно дать понятный план. Он должен включать признаки повторного ухудшения,
правила обращения при судорогах, ограничения на период восстановления, сроки
вакцинации после заболевания по индивидуальной схеме, план возврата в детский сад или
школу. Без такого плана даже хорошо пролеченный ребёнок может потеряться между
стационаром, поликлиникой и специализированным центром.

Ситуационные задачи

Задача 1. Лихорадка и нарушение сознания
Мальчик 7 лет поступил с температурой 39,4 °C, головной болью, повторной рвотой и
сонливостью. Мать отмечает, что утром ребёнок жаловался на боль в ногах и был необычно
вялым. При осмотре конечности холодные, капиллярное наполнение замедлено, на коже
голеней несколько мелких геморрагических элементов. Ригидность затылочных мышц
умеренная.
Эталон ответа. Ведущий риск: менингококковая инфекция с возможным бактериальным
менингитом и сепсисом. Первые действия: ABCDE, мониторинг, венозный доступ, глюкоза
крови, инфузионная и противошоковая помощь по состоянию, кровь на посев при
возможности без задержки, немедленное введение эмпирического антибиотика. Люмбальная
пункция только после оценки стабильности и противопоказаний. Нельзя ждать
распространения сыпи или полного менингеального синдрома.
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Задача 2. Судороги и изменение поведения
Девочка 10 лет заболела остро. Температура 38,2 °C, стала говорить бессвязно, не узнаёт
родителей, затем возник фокальный приступ с отведением глаз и клониями правой руки.
После приступа сознание не восстановилось полностью. В анамнезе эпилепсии нет.
Эталон ответа. Ведущий синдром: острый энцефалит с фокальным приступом. Требуется
исключить HSV-энцефалит. Тактика: госпитализация, ацикловир немедленно, ликвор с ПЦР
при отсутствии противопоказаний, МРТ головного мозга, ЭЭГ для исключения
нераспознанного статуса, базовые лабораторные тесты и посевы. Аутоиммунный энцефалит
включают в дифференциальный ряд, но сначала нельзя пропустить лечимую герпетическую
инфекцию.

Задача 3. Подострое ухудшение и поражение черепных нервов
Мальчик 5 лет в течение трёх недель стал вялым, хуже ест, жалуется на головную боль,
периодически рвота. Температура субфебрильная. Появилось сходящееся косоглазие. В семье
недавно лечился взрослый родственник с туберкулёзом.
Эталон ответа. Наиболее вероятен туберкулёзный менингит. Поддерживают диагноз
подострое течение, контакт, признаки внутричерепной гипертензии и поражение VI пары.
Нужны срочная госпитализация, МРТ с контрастированием, люмбальная пункция при
безопасности, исследование ликвора на микобактерии включая молекулярные методы и
посев, консультация фтизиатра. При высокой вероятности лечение нельзя откладывать до
окончательного роста культуры.

Задача 4. Головная боль после отита
Подросток 13 лет лечился амбулаторно по поводу гнойного среднего отита. Через неделю
появились сильная головная боль, рвота, температура 38 °C, затем фокальный приступ. На
осмотре лёгкий правосторонний гемипарез.
Эталон ответа. Нужно думать об абсцессе мозга, субдуральной эмпиеме или тромбозе
венозных синусов как осложнении отита. Требуется срочная МРТ головного мозга с
контрастированием и венографией по доступности, консультация нейрохирурга и ЛОР-врача,
эмпирическая антибактериальная терапия с покрытием вероятной отогенной флоры по
локальному протоколу. Люмбальная пункция при объёмном процессе может быть опасна.

Задача 5. Ухудшение после вирусной инфекции
Девочка 8 лет перенесла респираторную инфекцию. Через 10 дней появились шаткость,
двоение, слабость в ногах и выраженная сонливость. Температуры нет. МРТ выявила
множественные очаги в белом веществе и стволе мозга.
Эталон ответа. Возможен ADEM, но необходимо исключить активный энцефалит, MOG-
ассоциированное заболевание, NMOSD, рассеянный склероз и метаболические фенокопии.
Нужны ликвор, инфекционные тесты по клинике, МРТ головного и спинного мозга с
контрастированием, антитела MOG-IgG и AQP4-IgG по доступности. Иммунотерапию
начинают после оценки риска активной инфекции, при тяжёлом состоянии решение
принимается междисциплинарно.
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Глава 12. Дифференциальная диагностика ключевых синдромов в детской
неврологии

Диагностический критерий в синдромном подходе, это не один лабораторный показатель, а
совокупность признаков, которые делают конкретное направление поиска оправданным.
Например, гипотония с сохранёнными или оживлёнными рефлексами, микроцефалией,
судорогами и задержкой психоречевого развития вероятнее центральная. Гипотония с
арефлексией, фасцикуляциями языка, слабым плачем и дыхательными нарушениями требует
исключения поражения мотонейрона и периферического нервно-мышечного уровня.

Судороги и пароксизмальные состояния
Первый вопрос при пароксизмальном событии, было ли это эпилептическим приступом.
Описание «судороги» со слов семьи недостаточно. Нужно уточнить начало, положение тела,
провоцирующие факторы, цвет кожи, дыхание, взгляд, поворот головы и глаз, автоматизмы,
длительность, восстановление, травмы, прикус языка, недержание, сон после эпизода и
повторяемость сценария.
Синкопе может сопровождаться краткими миоклоническими подёргиваниями, тоническим
вытягиванием и закатыванием глаз. Отличают синкопе продромы, связь с вертикальным
положением, болью, страхом, жарой, длительным стоянием, быстрым восстановлением и
отсутствием длительной постиктальной спутанности. Однако синкопе при нагрузке, в
положении лёжа, с семейным анамнезом внезапной смерти или патологией ЭКГ требует
кардиологической оценки.

Задержка психомоторного развития
Задержку психомоторного развития нельзя оценивать по одной жалобе. Нужно определить,
какие домены затронуты. Крупная моторика, мелкая моторика, речь, социальное
взаимодействие, игра, адаптивные навыки и поведение могут нарушаться одновременно или
избирательно. Изолированная задержка речи требует проверки слуха и оценки коммуникации.
Задержка моторики с нормальным контактом и речью чаще направляет к нервно-мышечной
диагностике, ортопедической проблеме или последствиям недоношенности.
Первый ряд обследования обычно включает оценку слуха и зрения, стандартизированное
развитие, генетическую консультацию, хромосомный микроматричный анализ или экзомное
и геномное секвенирование по доступности, тестирование FMR1 при соответствующих
показаниях, а также скрининг лечимых метаболических нарушений при клинических
признаках. Canadian Paediatric Society указывает на важность формальной проверки зрения и
слуха, хромосомного микроматричного анализа, тестирования Fragile X и обследования на
лечимые врождённые ошибки метаболизма в этиологическом поиске у детей с GDD или ID.

Регресс развития
Регресс развития, один из самых важных тревожных синдромов. Он означает утрату навыков,
которые были достоверно сформированы. Родители могут описывать это как «перестал
говорить», «разучился ходить», «стал хуже держать голову», «исчезла игра», «стал терять
контакт», «появилась неловкость», «стал давиться пищей». Врач должен уточнить, был ли
навык устойчивым, сколько времени он сохранялся и в какой последовательности исчезал.
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Красные флаги при регрессе включают судороги, миоклонии, атаксию, пирамидные знаки,
потерю зрения или слуха, дисфагию, дыхательные нарушения, органомегалию, грубые черты
лица, кожные стигмы, эпизоды декомпенсации при инфекциях, стойкую рвоту, головную
боль по утрам, изменение поведения с нарушением сна и новые очаговые симптомы.

Гипотония
Гипотония не равна слабости. Мышечный тонус отражает сопротивление пассивному
движению, а сила отражает активное движение против тяжести и сопротивления.
Центральная гипотония часто сочетается с нарушением бодрствования, задержкой
зрительного контакта, судорогами, микроцефалией или макроцефалией, патологией
черепных нервов, усилением рефлексов или последующим формированием спастичности.
Периферическая гипотония чаще даёт слабость, бедность спонтанных движений, арефлексию,
фасцикуляции, дыхательную недостаточность, слабое сосание и недостаточный набор массы.
Осмотр начинается с наблюдения. Оценивают позу, спонтанные движения,
антигравитационную активность, симметрию, качество плача, сосание, дыхание, положение
языка, форму грудной клетки, контрактуры, стопы, выражение лица. Затем проверяют
тракцию за руки, вертикальное и горизонтальное подвешивание, рефлексы, объём пассивных
движений, болезненность мышц, признаки гипермобильности и дисплазии соединительной
ткани.

Спастичность
Спастичность, это повышение мышечного тонуса, зависящее от скорости растяжения и
связанное с поражением верхнего мотонейрона. У ребёнка она может быть следствием ДЦП,
перинатального инсульта, травмы, инфекции, опухоли, мальформации, лейкодистрофии,
наследственной спастической параплегии, поражения спинного мозга или прогрессирующего
обменного заболевания.
Главный вопрос, стабильна ли картина. Спастичность при ДЦП обычно связана с ранним
поражением мозга и не должна сопровождаться утратой уже сформированных навыков,
нарастанием слабости, прогрессирующей атаксией, новой дисфагией, ухудшением зрения
или слуха. Если ребёнку с диагнозом ДЦП становится хуже, нужно пересмотреть диагноз и
исключить прогрессирующее заболевание.

Атаксия
Атаксия у ребёнка может быть острой, подострой, эпизодической или хронической
прогрессирующей. Острая атаксия после вирусной инфекции часто бывает
постинфекционной мозжечковой атаксией, но этот диагноз допустим только после
исключения опасных состояний. К ним относятся интоксикация, опухоль задней черепной
ямки, инсульт, энцефалит, ADEM, абсцесс, травма, гипогликемия и метаболическая
декомпенсация.
При осмотре оценивают походку, стояние, пробу Ромберга, дисметрию, интенционный
тремор, нистагм, дизартрию, окуломоторику, силу, чувствительность, рефлексы и признаки
повышенного внутричерепного давления. Атаксия с головной болью по утрам, рвотой,
папиллоэдемой, диплопией, нарушением сознания или очаговым дефицитом требует срочной
нейровизуализации.
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Нарушения походки
Нарушение походки у ребёнка может быть неврологическим, ортопедическим,
ревматологическим, болевым, функциональным или смешанным. Детский невролог не
должен автоматически объяснять неловкость слабостью или ДЦП. Нужно наблюдать
обычную ходьбу, бег, ходьбу на носках и пятках, подъём по лестнице, вставание с пола,
приседание, повороты, тандемную походку и утомляемость.
Остро возникшее нарушение походки рассматривают как потенциально опасное. Особенно
если есть боль в спине, лихорадка, слабость, тазовые нарушения, атаксия, рвота, головная
боль, травма, снижение рефлексов или нарушение чувствительности. В таких случаях
приоритет, не реабилитация, а диагностика причины.

Головная боль
Головная боль у детей часто бывает первичной, включая мигрень и головную боль
напряжения. Но сочетание с неврологическими симптомами требует осторожности. Нужно
уточнить возраст, длительность, частоту, характер боли, связь со сном, нагрузкой, кашлем,
положением тела, рвотой, лихорадкой, травмой, нарушением зрения, изменением поведения
и лекарствами.
Красные флаги включают новую сильную головную боль, внезапное начало,
прогрессирующее усиление, утреннюю рвоту, ночное пробуждение от боли, очаговый
дефицит, атаксию, отёк диска зрительного нерва, судороги, нарушение сознания, возраст
младше 6 лет при новой боли, иммунодефицит, онкологический анамнез, недавнюю травму,
признаки менингита и системное заболевание.

Нарушения сознания
Нарушение сознания у ребёнка, это не диагноз, а неотложный синдром. Оценка начинается с
ABCDE, глюкозы крови, температуры, насыщения кислородом, артериального давления и
признаков травмы. Неврологическая дифференциальная диагностика начинается после
стабилизации жизненно важных функций.
Диагностическая ошибка часто возникает при попытке объяснить сонливость усталостью,
жаром или реакцией на лекарства без объективной оценки. Если ребёнка трудно разбудить,
он дезориентирован, не удерживает контакт, имеет патологические зрачковые реакции,
асимметрию движений, судороги, ригидность затылка или признаки шока, ему требуется
неотложная помощь.

Микроцефалия и макроцефалия
Окружность головы должна оцениваться по стандартной центильной кривой с учётом пола,
возраста, срока гестации у недоношенного ребёнка и динамики измерений. Одно измерение
менее ценно, чем траектория роста. Ошибка измерения встречается часто, поэтому при
пограничных значениях окружность головы нужно перепроверить.
NICE QS198 отдельно выделяет необходимость измерять окружность головы с
использованием стандартизированной диаграммы у детей младше 4 лет при подозрении на
аномальный размер или форму головы. Это простое действие является критерием качества
первичной оценки и часто определяет своевременность дальнейшей маршрутизации.
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Функциональные и психогенные неврологические расстройства
Функциональное неврологическое расстройство возможно у детей и подростков, но это
диагноз положительных клинических признаков, а не диагноз исключения после усталости
врача. Нельзя ставить его только потому, что МРТ или ЭЭГ нормальные. Также нельзя
игнорировать функциональный компонент у ребёнка с органическим заболеванием,
поскольку оба состояния могут сосуществовать.

Дифференциальная диагностика. Практические алгоритмы

Алгоритм 1. Первый приступ или пароксизмальное событие
1. Оценить ABCDE, глюкозу, температуру, длительность события и необходимость
неотложной терапии.

2. Собрать описание события у свидетеля и попросить видео, если оно есть.
3. Разделить эпилептический приступ, синкопе, нарушение сна, двигательный пароксизм,
тик, мигренозную ауру и психогенное событие.

4. Провести неврологический и соматический осмотр, измерить давление, оценить
признаки инфекции и травмы.

5. Назначить ЭЭГ или видео-ЭЭГ по показаниям. При фокальном дефиците, травме,
нарушении сознания или подозрении на структурную причину решить вопрос о
нейровизуализации.

6. Определить маршрутизацию. Неотложная помощь при статусе, менингизме, длительном
нарушении сознания, фокальном дефиците, повторных приступах и подозрении на
интоксикацию.

Алгоритм 2. Ребёнок с задержкой развития
1. Подтвердить задержку по доменам развития, а не только по жалобам.
2. Проверить слух и зрение, потому что сенсорный дефицит имитирует или усиливает
задержку.

3. Искать дисморфии, нарушения роста головы, кожные признаки, органомегалию,
судороги, нарушения питания и сна.

4. Выделить стабильную задержку, задержку с прогрессированием или регресс.
5. Планировать генетическое обследование, метаболический поиск по показаниям и МРТ
при неврологических признаках.

6. Не откладывать раннюю помощь и реабилитацию до завершения всей этиологической
диагностики.

Алгоритм 3. Ребёнок с регрессом
1. Доказать, какой навык был сформирован и когда утрачен.
2. Оценить темп. Острый и подострый регресс требует ускоренного обследования.
3. Искать судороги, миоклонии, нарушение сна, атаксию, дисфагию, потерю зрения или
слуха.

4. Назначить ЭЭГ при подозрении на эпилептическую энцефалопатию и МРТ при
неврологических признаках.
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5. Рассмотреть генетические, метаболические, инфекционные, аутоиммунные и
опухолевые причины.

6. Объяснить семье, что наблюдение без плана допустимо только после исключения
опасных причин.

Алгоритм 4. Гипотония младенца
1. Разделить гипотонию и слабость.
2. Проверить дыхание, сосание, плач, рефлексы, язык, фасцикуляции, антигравитационные
движения.

3. Определить центральный или периферический уровень поражения.
4. При дыхательных нарушениях, арефлексии, фасцикуляциях, кардиомиопатии или
тяжёлом нарушении питания направить ребёнка срочно.

5. Искать СМА, болезнь Помпе, врождённые миопатии, центральные пороки развития,
хромосомные синдромы и эндокринные причины.

6. Не назначать только массаж без этиологического диагноза при красных флагах.
Практический вывод для врача. Дифференциальная диагностика считается качественной,
если в карте есть не только перечень возможных диагнозов, но и объяснение, почему часть из
них стала менее вероятной. Например, типичная синкопе подтверждается провокацией,
продромами и быстрым восстановлением. Эпилепсия становится вероятнее при
стереотипности, фокальном начале и постиктальном периоде. Прогрессирующее заболевание
становится вероятнее при утрате навыков, новых очаговых признаках и системных
симптомах. Такая запись защищает пациента от избыточного обследования и помогает
следующему врачу продолжить последующую маршрутизацию.

Критерии качества оказания помощи
Критерии качества позволяют оценить не только правильность диагноза, но и безопасность
маршрута пациента. Они особенно важны для кафедрального учебного пособия, потому что
учат врача мыслить процессно.
1. В медицинской документации сформулирован ведущий синдром, а не только жалоба.
2. Указаны возраст начала, темп развития симптомов, динамика навыков и наличие или
отсутствие регресса.

3. Проведён полный неврологический осмотр с оценкой уровня поражения, центрального
или периферического.

4. Оценены красные флаги, включая нарушение сознания, очаговый дефицит,
менингеальные признаки, регресс, дыхательную слабость и признаки внутричерепной
гипертензии.

5. У детей с задержкой развития запланирована оценка слуха и зрения.
6. При подозрении на задержку рассмотрена генетическая диагностика и обследование на
лечимые метаболические причины по показаниям.

7. При подозрении на эпилептическую природу приступов обоснована необходимость ЭЭГ
или видео-ЭЭГ, а нормальная ЭЭГ не использована как единственный аргумент против
диагноза.
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8. При подозрении на нейроинфекцию, инсульт, опухоль, судорожный статус или
метаболическую декомпенсацию обеспечена срочная маршрутизация.

9. Ребёнок с предполагаемым ДЦП и прогрессирующими симптомами направлен на
пересмотр диагноза.

10. Семье даны письменные или устные инструкции о признаках ухудшения и сроках
повторного осмотра.

Ситуационные задачи

Задача 1. Первый приступ или синкопе
Мальчик 10 лет потерял сознание на школьной линейке в душном помещении. До эпизода
жаловался на тошноту, потемнение в глазах и слабость. Учитель видел краткие подёргивания
рук в течение нескольких секунд. Через минуту ребёнок пришёл в себя, был бледен,
ориентирован, выраженной сонливости не было. В анамнезе приступов нет.
Вопросы. Какой синдром ведущий. Какие диагнозы нужно рассмотреть. Какой минимальный
план обследования.
Эталон ответа. Ведущий синдром, транзиторная потеря сознания с судорогоподобными
движениями. Наиболее вероятна вазовагальная синкопе с краткими миоклоническими
подёргиваниями. Дифференциально исключают эпилептический приступ, кардиогенную
синкопе, гипогликемию и интоксикацию. Минимально нужны осмотр, АД, пульс, глюкоза
при доступности, ЭКГ, уточнение семейного анамнеза внезапной смерти и обстоятельств
эпизода. ЭЭГ не является первым тестом при типичной синкопе без эпилептических
признаков.

Задача 2. Задержка развития
Девочка 2 года 4 месяца говорит только отдельные слоги, не выполняет простые инструкции,
поздно начала сидеть, ходит с 22 месяцев. Родители считают, что «мальчики в семье тоже
поздно говорили», хотя ребёнок девочка. Невролог видит умеренную мышечную гипотонию,
слабый зрительный контакт, окружность головы на 3-м центиле. Судорог не было.
Вопросы. Можно ли ограничиться наблюдением. Какие направления диагностики
обязательны.
Эталон ответа. Ограничиться наблюдением нельзя. Есть глобальная задержка развития,
микроцефалия и нарушение коммуникации. Нужны оценка слуха и зрения,
стандартизированная оценка развития, консультация генетика, генетическое обследование по
доступности, рассмотрение метаболического скрининга по клинике, МРТ головного мозга с
учётом микроцефалии и неврологического статуса. Ранняя помощь начинается параллельно с
диагностикой.

Задача 3. Регресс у дошкольника
Мальчик 4 лет говорил фразами, играл в сюжетные игры, самостоятельно ел ложкой. За 5
месяцев речь стала бедной, появились падения, неловкость, ночные подёргивания, родители
заметили ухудшение зрения. При осмотре атаксия, лёгкая спастичность в ногах, снижение
внимания.
Вопросы. Какие красные флаги есть. Какие группы заболеваний нужно исключать.
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Эталон ответа. Есть истинный регресс развития, атаксия, зрительное ухудшение, ночные
пароксизмы и формирование пирамидных признаков. Это красные флаги прогрессирующего
заболевания. Нужно исключать лейкодистрофии, нейрональные цероидные липофусцинозы,
митохондриальные заболевания, болезни накопления, эпилептическую энцефалопатию,
опухоль, хроническую гидроцефалию и воспалительные заболевания. План включает ЭЭГ,
МРТ головного мозга, офтальмолога, генетическую и метаболическую диагностику, решение
о стационарном обследовании.

Задача 4. Гипотония младенца
Мальчик 3 месяцев плохо сосёт, быстро устаёт при кормлении, мало двигает ногами, держит
руки в положении «лягушки». Плач тихий. Рефлексы с рук и ног не вызываются. Мать
отмечает подёргивания языка. Беременность без особенностей.
Вопросы. Центральная или периферическая гипотония вероятнее. Какая ошибка наиболее
опасна.
Эталон ответа. Вероятнее периферический уровень поражения с выраженной слабостью,
арефлексией и фасцикуляциями языка. Нужно срочно исключить СМА и другие нервно-
мышечные заболевания, оценить дыхание и питание. Опасная ошибка, назначить массаж и
плановый контроль через несколько месяцев без срочной диагностики и маршрутизации.

Задача 5. Головная боль
Девочка 8 лет за последние 3 недели стала жаловаться на головную боль по утрам. Дважды
была рвота без тошноты. Родители заметили шаткость походки. Температуры нет. Ранее
мигрени не было. При осмотре лёгкая атаксия, неустойчивость в позе Ромберга.
Вопросы. Можно ли лечить как мигрень. Какой следующий шаг.
Эталон ответа. Лечить как мигрень без обследования нельзя. Есть утренняя головная боль,
рвота, новое нарушение походки и очаговые неврологические признаки. Нужна срочная
оценка, осмотр глазного дна по возможности, нейровизуализация и маршрутизация в
стационар или к специалисту по локальному порядку оказания помощи. Дифференциально
рассматривают объёмный процесс задней черепной ямки, гидроцефалию, воспаление,
сосудистое событие и другие причины внутричерепной гипертензии.
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Учебно-методическое пособие по детской неврологии
КИДЗ им. Н. Ф. Филатова Сеченовского Университета

Приложения
Рабочая версия для кафедрального редактирования
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Приложения
Назначение приложений. Этот блок предназначен для практической работы студента,
ординатора и врача на клиническом разборе. Таблицы не заменяют клиническое мышление,
возрастную оценку ребёнка, данные осмотра и результаты инструментальных исследований.
Они помогают быстро структурировать наблюдение, выбрать маршрут обследования и
проверить качество оказания помощи.

Принцип доказательности. В основу приложений положены клинические рекомендации,
документы профессиональных обществ, систематизированные шкалы и справочные
источники высокого уровня. Там, где данные зависят от локальных приказов, в тексте
оставлены формулировки для кафедральной адаптации.

Ограничение. Приложения не являются самостоятельным протоколом лечения. Дозировки
препаратов, юридические формулировки согласия и порядок госпитализации должны
сверяться с действующими локальными документами медицинской организации.

Состав приложений
Приложение 1. Нормы и ориентиры неврологического развития по возрастам

Приложение 2. Функциональные шкалы при детском церебральном параличе

Приложение 3. Краткий словарь ЭЭГ-терминов

Приложение 4. Алгоритм действий при первом приступе

Приложение 5. Алгоритм обследования ребёнка с регрессом развития

Приложение 6. Алгоритм подозрения на митохондриальное заболевание

Приложение 7. Алгоритм подозрения на болезнь накопления

Приложение 8. Красные флаги нейроинфекции

Приложение 9. Карта катамнестического наблюдения

Приложение 10. Шаблон ситуационной задачи и эталона ответа

Приложение 11. Таблица групп противоэпилептических препаратов

Приложение 12. Критерии качества по основным разделам пособия
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Приложение 1
Карта полного неврологического анамнеза ребёнка для

заполнения

Учебно-методическое пособие по детской неврологии КИДЗ имени Н. Ф. Филатова
Сеченовского Университета

Рабочая форма для первичного и повторного приёма. Заполняется врачом на основании
беседы с законным представителем, данных медицинской документации, наблюдения

ребёнка и результатов осмотра.

1. Паспортная часть и административные данные
Дата заполнения ____ / ____ / ______ Время ________

ФИО ребёнка Пол ☐ м ☐ ж

Дата рождения ____ / ____ / ______ Возраст на день
осмотра

Цель обращения

Тип визита первичный ☐ повторный ☐
экстренный ☐
телемедицинский ☐

Наличие
меддокументации

полная ☐ частичная ☐
отсутствует ☐

2. Жалобы на момент обращения
☐ приступы или эпизоды потери сознания ☐ задержка моторного развития

☐ задержка речи ☐ регресс навыков

☐ нарушение походки ☐ слабость

☐ спастичность ☐ гипотония

☐ тремор ☐ атаксия

☐ головная боль ☐ головокружение

☐ нарушение сна ☐ нарушение поведения

☐ нарушение зрения ☐ нарушение слуха

☐ нарушение глотания ☐ поперхивание

☐ боль ☐ утомляемость

☐ эпизоды рвоты ☐ плохая прибавка массы

☐ нарушение мочеиспускания ☐ другое

Описание
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3. История настоящего заболевания
Когда впервые появились симптомы

Возраст дебюта

Как началось заболевание остро ☐ подостро ☐ постепенно ☐ с рождения ☐ после инфекции ☐
после травмы ☐ после вакцинации по времени, без доказанной связи ☐

Течение стабильное ☐ прогрессирующее ☐ приступообразное ☐ волнообразное
☐ с регрессом ☐ с улучшением ☐

Что изменилось за последние 1, 3 и
6 месяцев

Провоцирующие факторы лихорадка ☐ недосыпание ☐ голодание ☐ физическая нагрузка ☐ стресс
☐ свет ☐ звук ☐ инфекция ☐ лекарство ☐ не выявлены ☐

Что облегчает состояние

Какие специалисты уже
консультировали

Какие диагнозы выставлялись ранее

Какие рекомендации выполнялись и
с каким эффектом

4. Пароксизмальные состояния и приступы
Есть ли видеозапись эпизода да ☐ нет ☐ планируется ☐

Количество типов эпизодов один ☐ два ☐ более двух ☐ неясно ☐

Возраст первого эпизода

Частота ежедневно ☐ еженедельно ☐ ежемесячно ☐ редко ☐ серия ☐
статус ☐
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Длительность типичного эпизода

Состояние перед эпизодом сон ☐ пробуждение ☐ бодрствование ☐ кормление ☐ плач ☐
физическая нагрузка ☐ лихорадка ☐

Аура или предвестники нет ☐ страх ☐ боль ☐ запах ☐ зрительные феномены ☐ тошнота
☐ головокружение ☐ другое

Сознание во время эпизода сохранено ☐ нарушено ☐ неизвестно ☐

Движения тонические ☐ клонические ☐ миоклонические ☐ атонические ☐
автоматизмы ☐ вздрагивания ☐ спазмы ☐ нет ☐

Сторона правая ☐ левая ☐ двусторонне ☐ мигрирует ☐ неясно ☐

Глаза и голова девиация глаз ☐ закатывание ☐ моргание ☐ поворот головы ☐
фиксация взгляда ☐

Вегетативные признаки бледность ☐ цианоз ☐ покраснение ☐ потливость ☐
слюнотечение ☐ рвота ☐ апноэ ☐

Прикус языка, травмы, мочеиспускание

Восстановление быстрое ☐ сонливость ☐ спутанность ☐ головная боль ☐
слабость в конечности ☐ рвота ☐

Постприступный дефицит нет ☐ парез ☐ афазия ☐ атаксия ☐ нарушение зрения ☐ другое

Эпизоды во сне да ☐ нет ☐ неясно ☐

Связь с температурой да ☐ нет ☐ только часть эпизодов ☐

Лекарства экстренной помощи
применялись

нет ☐ диазепам ☐ мидазолам ☐ другое

Эффект лекарств

5. Перинатальный анамнез
Беременность по счёту Роды по счёту

Возраст матери при
беременности

Возраст отца

Родственный брак да ☐ нет ☐ неизвестно ☐ ЭКО да ☐ нет ☐

Течение беременности без особенностей ☐
токсикоз ☐ угроза
прерывания ☐
преэклампсия ☐
гестационный диабет ☐
инфекция ☐
кровотечение ☐
маловодие ☐ многоводие
☐

Лекарства при
беременности

Алкоголь, никотин,
вещества

нет ☐ да ☐ неизвестно ☐

Инфекции матери CMV ☐ токсоплазмоз ☐
краснуха ☐ сифилис ☐
ВИЧ ☐ гепатит ☐ герпес
☐ COVID-19 ☐ другое

УЗИ плода норма ☐ ЗВУР ☐
вентрикуломегалия ☐
пороки ЦНС ☐ пороки
сердца ☐ другое

Пренатальная генетика
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Срок родов ____ недель Масса, рост, ОГ

Роды самостоятельные ☐
кесарево ☐ вакуум ☐
щипцы ☐ стремительные
☐ затяжные ☐

Околоплодные воды светлые ☐ мекониальные
☐ маловодие ☐
многоводие ☐

Апгар 1 мин ____ 5 мин ____ 10
мин ____

Реанимация в родзале нет ☐ кислород ☐ ИВЛ ☐
интубация ☐ массаж
сердца ☐ адреналин ☐

Неонатальный период здоров ☐ желтуха ☐
гипогликемия ☐ судороги
☐ инфекция ☐ ИВЛ ☐
ОРИТН ☐ фототерапия ☐

Нейросонография
новорождённого

не проводилась ☐ норма
☐ ВЖК ☐ ПВЛ ☐
вентрикуломегалия ☐
кисты ☐ другое

Скрининги
новорождённого

метаболический ☐
слуховой ☐ критические
ВПС ☐ неизвестно ☐

6. Развитие ребёнка
Навык Возраст появления Качество навыка и комментарий

Держит голову

Переворот

Сидит без поддержки

Ползает

Встаёт у опоры

Ходит самостоятельно

Первые слова

Фразовая речь

Понимание обращённой речи

Навыки игры

Самообслуживание

Контроль мочеиспускания и
дефекации

Был ли регресс навыков
да ☐ нет ☐ неясно ☐ Если да, какие навыки утрачены, в каком возрасте, после чего

Динамика развития по мнению семьи
медленно улучшается ☐ стоит на месте
☐ ухудшается ☐ волнообразная ☐

Комментарий
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7. Неврологические домены по системам

Моторика и тонус
☐ асимметрия движений ☐ слабость

☐ быстрая утомляемость ☐ спастичность

☐ гипотония ☐ дистония

☐ контрактуры ☐ изменение походки

☐ частые падения ☐ ходьба на носках

☐ регресс ходьбы

Комментарий

Координация и равновесие
☐ шаткость ☐ интенционный тремор

☐ дисметрия ☐ нарушение письма

☐ трудность бега ☐ головокружение

☐ нистагм

Комментарий

Речь и коммуникация
☐ задержка речи ☐ дизартрия

☐ афазия ☐ эхолалии

☐ нарушение понимания ☐ регресс речи

☐ невербальная коммуникация

Комментарий

Когнитивные и поведенческие функции
☐ трудности обучения ☐ снижение внимания

☐ гиперактивность ☐ аутистические черты

☐ агрессия ☐ тревога

☐ самоповреждение ☐ утрата школьных навыков

Комментарий

Сенсорные функции
☐ нарушение зрения ☐ косоглазие

☐ нистагм ☐ снижение слуха

☐ гиперчувствительность к звукам ☐ боль

☐ парестезии

Комментарий
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Вегетативные и соматические проявления
☐ нарушение потоотделения ☐ эпизоды изменения цвета кожи

☐ обмороки ☐ запоры

☐ нарушение мочеиспускания ☐ нарушение терморегуляции

Комментарий

8. Головная боль и эпизоды нарушения сознания
Головная боль есть да ☐ нет ☐

Возраст начала

Частота

Локализация

Характер пульсирующая ☐ давящая ☐ распирающая ☐ колющая ☐ не
описывает ☐

Интенсивность по визуальной аналоговой
шкале

0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

Длительность

Тошнота, рвота, фотофобия, фонофобия

Аура нет ☐ зрительная ☐ сенсорная ☐ речевая ☐ моторная ☐
стволовая ☐

Красные флаги утренняя рвота ☐ ночные пробуждения ☐ нарастание ☐ очаговый
дефицит ☐ лихорадка ☐ менингеальные симптомы ☐ травма ☐
онкология ☐

Обмороки да ☐ нет ☐

Описание обморока

9. Сон, питание, глотание и дыхание
Сон норма ☐ трудность засыпания ☐ частые пробуждения ☐ храп ☐ апноэ ☐

дневная сонливость ☐ парасомнии ☐

Питание самостоятельно ☐ с помощью ☐ зонд ☐ гастростома ☐ избирательность ☐
аспирация ☐

Глотание норма ☐ поперхивание ☐ кашель при питье ☐ длительное кормление ☐
слюнотечение ☐

Прибавка массы норма ☐ недостаточная ☐ избыточная ☐ не оценивалась ☐

Дыхание норма ☐ одышка ☐ ночная гиповентиляция ☐ частые пневмонии ☐ ИВЛ или
НИВЛ ☐

10. Перенесённые заболевания, операции, травмы
Нейроинфекции менингит ☐ энцефалит ☐ менингоэнцефалит ☐ неизвестно ☐ нет ☐

Черепно-мозговые травмы
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Госпитализации

Операции

Интенсивная терапия

Хронические заболевания

Психиатрические диагнозы

Вакцинация по календарю ☐ частично ☐ медотвод ☐ отказ ☐ неизвестно ☐

Реакции после вакцинации

11. Лекарственный анамнез и безопасность
Препарат Доза Схема Дата начала Эффект Нежелательные

явления

Аллергии

Непереносимость лекарств

Препараты, отменённые из-за побочных
эффектов

Приём БАД и безрецептурных средств

Наличие плана экстренной помощи при приступах да ☐ нет ☐ требуется ☐

12. Семейный анамнез и родословная
Отмечают родственников первой, второй и третьей степени. При возможности указывают
возраст, диагноз, результаты генетических исследований и причину смерти.
☐ эпилепсия ☐ фебрильные приступы

☐ задержка развития ☐ интеллектуальные нарушения

☐ аутизм ☐ ДЦП или похожий диагноз

☐ мышечная слабость ☐ миопатия

☐ атаксия ☐ дистония

☐ мигрень ☐ инсульты в молодом возрасте

☐ глухота ☐ слепота

☐ психические заболевания ☐ ранние смерти

☐ мертворождения ☐ выкидыши

☐ родственный брак ☐ неизвестное заболевание обмена

Описание родословной
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Этническое происхождение семьи

Есть ли результаты генетического
тестирования у родственников

13. Социальный анамнез, обучение и реабилитация
С кем проживает ребёнок

Условия ухода полные ☐ ограниченные ☐ социальный риск ☐

Детский сад или школа не посещает ☐ обычная группа ☐ коррекционная группа ☐ домашнее
обучение ☐ инклюзия ☐

Успеваемость и трудности обучения

ИПРА или инвалидность нет ☐ оформляется ☐ есть ☐ группа или категория

Реабилитация ЛФК ☐ эрготерапия ☐ логопед ☐ дефектолог ☐ психолог ☐
ортезирование ☐ ботулинотерапия ☐ массаж ☐ другое

Технические средства очки ☐ слуховой аппарат ☐ ортезы ☐ ходунки ☐ коляска ☐
вертикализатор ☐ коммуникатор ☐

Нагрузка семьи и запрос на
поддержку

14. Ранее выполненные обследования
Исследование Дата Где выполнено Ключевой результат

ЭЭГ

Видео-ЭЭГ

МРТ головного мозга

КТ

Нейросонография

ЭНМГ

Ликвор

Метаболический
скрининг

Генетическое
исследование

Офтальмолог

Сурдолог

Кардиолог, ЭКГ, ЭхоКГ

Другое
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15. Итог анамнеза для клинического заключения
Ведущий синдром

Сопутствующие синдромы

Предварительная диагностическая
гипотеза

Альтернативные диагнозы

Факторы риска

Факторы, влияющие на безопасность
лечения

Что нужно уточнить на следующем визите

Какие документы запросить

17. План дальнейших действий по данным анамнеза
Обследования первой линии

Консультации генетик ☐ эпилептолог ☐ инфекционист ☐ офтальмолог ☐ сурдолог ☐
кардиолог ☐ ортопед ☐ психиатр ☐ нейрохирург ☐ реаниматолог ☐

Лечение или коррекция терапии

Реабилитационные мероприятия

Инструктаж семьи

Срок повторного визита

Дата ____ / ____ / ______ Согласие на обработку
медицинских данных
оформлено

да ☐ нет ☐

Приложение 2. Нормы и ориентиры неврологического развития по возрастам
Возраст Моторные ориентиры Коммуникация и поведение
0-1 месяц Физиологическая флексия, краткое

поднимание головы в положении на
животе, сосательный и поисковый
рефлексы

Краткая фиксация взгляда, реакция на
голос, крик как основной сигнал

2 месяца Лучше удерживает голову, уменьшение
флексорной установки, оживление при
контакте

Социальная улыбка, гуление,
прослеживание лица

4 месяца Увереннее держит голову, опора на
предплечья, тянется к предмету

Смеётся, оживляется при общении,
поворачивается на голос

6 месяцев Переворачивается, сидит с поддержкой,
переносит предметы между руками

Лепет, интерес к взрослому, различает
знакомых

9 месяцев Сидит без опоры, ползает или
перемещается, встаёт у опоры

Жесты, слоги, тревога при разлуке

12 месяцев Встаёт, ходит с поддержкой или делает
первые шаги, пинцетный захват

Первые слова или устойчивые
звукокомплексы, указательный жест

18 месяцев Ходит самостоятельно, начинает бегать,
строит простые действия с предметами

Слова, простые просьбы, подражание

24 месяца Бег, подъём по ступеням с поддержкой,
простая координация

Фразы из двух слов, выполняет
двухшаговые инструкции

3 года Прыгает, поднимается по лестнице, Фразовая речь, ролевая игра, понятные
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рисует линии просьбы
4-5 лет Сложные движения, равновесие,

навыки самообслуживания
Развёрнутая речь, сюжетная игра,
обучение правилам

Приложение 3. Функциональные шкалы при детском церебральном параличе

GMFCS. Система классификации больших моторных функций
Уровень Краткое название Типичная моторика Ограничения и

помощь
Клинические действия

I Ходит без ограничений Самостоятельная ходьба в
помещении и вне
помещения. Может бегать
и прыгать, но скорость,
равновесие и координация
могут быть ниже, чем у
сверстников.

Лёгкие ограничения в
сложных моторных
задачах. Может
уставать при
длительной нагрузке.
Обычно не нуждается в
постоянных
технических средствах.

Планировать активную
реабилитацию,
профилактику боли и
перегрузки. Оценивать
походку, ортопедические
риски и участие в школе.

II Ходит с ограничениями Самостоятельно ходит, но
трудности заметны на
неровной поверхности, в
толпе, на длинных
дистанциях, при подъёме
по лестнице и быстром
темпе.

Может использовать
перила, ортезы, трость,
ходунки или коляску на
дальние расстояния.
Бег и прыжки
ограничены.

Подбирать ортезирование,
тренировать выносливость,
оценивать безопасность дома
и в школе. Обсуждать
мобильность вне дома.

III Ходит с ручным
средством
передвижения

Для ходьбы обычно
нужны ходунки, костыли
или другая поддержка.
Самостоятельное
перемещение возможно,
но медленное и
энергозатратное.

Для дальних дистанций
часто нужна
инвалидная коляска.
Сидение обычно
возможно, но контроль
корпуса может
требовать адаптации.

Обеспечить средство
передвижения,
профилактику контрактур,
контроль боли и утомления.
Оценивать доступность
среды.

IV Самостоятельная
мобильность ограничена

Самостоятельное
перемещение значительно
ограничено. Ребёнок
может использовать
электрическую коляску
или нуждаться в помощи
при транспортировке.

Контроль головы и
корпуса нарушен
различно.
Пересаживание часто
требует помощи.
Возможны выраженные
ортопедические
осложнения.

Оценить позиционирование,
сидение, уход, питание, боль,
респираторные риски.
Назначить
мультидисциплинарный
план.

V Перемещение
полностью зависит от
помощи

Ребёнок перевозится
взрослым.
Самостоятельная
антигравитационная
поддержка головы и
туловища резко
ограничена.

Тяжёлые ограничения
произвольного
движения. Высокий
риск дисфагии, боли,
вывихов, дыхательных
осложнений и
вторичных
деформаций.

Фокус на комфорте,
безопасности, профилактике
осложнений, питании,
дыхании, позиционировании
и поддержке семьи.

GMFCS по возрастным периодам.
Возраст Уровень I Уровень II Уровень III Уровень IV Уровень V

До 2 лет Сидит, ползает,
подтягивается, начинает
ходить без постоянной
помощи.

Сидит с опорой на руки,
ползание может быть
асимметричным, ходьба
формируется медленнее.

Сидение требует
поддержки,
перемещение по полу
ограничено, нужна
помощь взрослого.

Контроль головы и
туловища ограничен,
требуется специальное
сидение.

Выраженная зависимость
от поддержки,
самостоятельная поза
почти не удерживается.

2–4 года Ходит самостоятельно,
поднимается по

Ходит без ручного
средства, но хуже на

Ходит с ручным
средством, на улице

Может использовать
адаптированное

Перевозится, нуждается в
полном
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лестнице с опорой,
появляются бег и
прыжки с трудностями.

улице и лестнице, может
держаться за перила.

чаще перевозится. сидение и
управляемую
мобильность.

позиционировании.

4–6 лет Ходит дома и вне дома,
сложная моторика
снижена.

Ходит, но с
ограничением скорости
и равновесия. Лестница
с перилами.

Ходит с ходунками
или костылями,
коляска для дальних
расстояний.

Самостоятельная
мобильность
ограничена, может
использовать
электрическую
коляску.

Полная зависимость при
перемещении.

6–12 лет Ходит по всем средам,
ограничения заметны в
спорте.

Ходит в большинстве
сред, дальние
расстояния трудны.

Ручные средства дома
и в школе, коляска для
длинных дистанций.

Коляска или помощь
взрослого, требуется
адаптация посадки.

Перевозится во всех
средах.

12–18 лет Самостоятельная
ходьба, возможны
ограничения скорости,
равновесия,
выносливости.

Ходьба с ограничением,
часто нужна
мобильность для
дальних расстояний.

Ручное средство или
коляска в зависимости
от среды.

Преимущественно
коляска, возможна
электрическая
мобильность.

Полная зависимость от
помощи и
адаптированного
оборудования.

MACS. Система классификации мануальных возможностей
Возрастной диапазон основной MACS: 4–18 лет. Для детей младше 4 лет используют Mini-MACS при наличии.
Уровень Краткое название Что ребёнок обычно

делает
Что ограничивает
выполнение

Практические выводы

I Легко и успешно
обращается с
предметами

Берёт, удерживает,
переносит, открывает,
использует большинство
предметов повседневной
жизни.

Ограничения заметны
при очень мелких,
тяжёлых, хрупких или
требующих высокой
скорости предметах.

Обычно не требуется.
Возможны мелкие
адаптации для письма,
застёгивания или
длительной работы.

II Обращается с
большинством
предметов, но качество
и скорость снижены

Сам выполняет
большинство действий.
Движения могут быть
медленнее, менее точные,
с трудностями
координации.

Некоторые действия
требуют подготовки
среды, большего
времени или выбора
более удобных
предметов.

Иногда нужна помощь в
сложных задачах. Полезны
утолщённые ручки,
липучки, адаптированные
столовые приборы.

III Обращается с
предметами с трудом,
нужна помощь в
подготовке или
изменении действия

Может удерживать и
использовать часть
предметов после их
правильного размещения
взрослым.

Трудны предметы,
требующие двуручной
координации, точного
захвата, устойчивой
позы и силы.

Регулярно нужна помощь
взрослого, адаптация
предметов и среды.

IV Ограниченно
обращается с
небольшим набором
простых предметов

Может участвовать в
отдельных действиях,
если предмет специально
подобран и
стабилизирован.

Большинство ручных
действий повседневной
жизни выполняется
взрослым.

Постоянная помощь,
позиционирование, ортезы,
ассистивные технологии.

V Не обращается с
предметами и имеет
крайне ограниченную
способность выполнять
простые действия

Произвольное
использование предметов
резко ограничено.

Функциональное
самообслуживание
руками практически
невозможно.

Полная помощь взрослого,
подбор позы, профилактика
боли и контрактур,
альтернативная
коммуникация.

MACS. Различия между соседними уровнями
Сравнение Как отличить

I и II На I уровне ограничения появляются преимущественно в сложных и
тонких действиях. На II уровне снижение качества или скорости
заметно в большинстве повседневных ручных задач.

II и III На II уровне ребёнок обычно сам завершает действие. На III уровне
ему часто нужна подготовка предметов, помощь в начале действия
или адаптация способа выполнения.

III и IV На III уровне ребёнок активно использует предметы после помощи.
На IV уровне участие ограничено небольшим набором простых
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действий, большая часть задачи выполняется взрослым.

IV и V На IV уровне сохраняется функциональное участие в отдельных
действиях. На V уровне функциональное обращение с предметами
практически отсутствует.

CFCS. Система классификации коммуникативной функции
Уровень Краткое название Типичная

коммуникация
Ограничения Практические выводы

I Эффективный
отправитель и
получатель с
незнакомыми и
знакомыми партнёрами

Общение обычно
быстрое, понятное,
двустороннее. Ребёнок
понимает сообщения и
сам передаёт их разным
людям.

Может быть дизартрия
или особенности речи,
но они не нарушают
эффективность общения.

Обеспечить участие в
образовании, развивать
сложную речь, письменную
и цифровую коммуникацию.

II Эффективный, но более
медленный
отправитель или
получатель с
незнакомыми и
знакомыми партнёрами

Сообщения понятны, но
темп снижен. Могут
потребоваться
повторение,
дополнительное время
или уточнение.

Сложности возрастают
при шуме, усталости,
длинных фразах,
незнакомой теме.

Предоставлять время на
ответ, уменьшать шум,
обучать партнёров
коммуникации.

III Эффективный
отправитель и
получатель со
знакомыми партнёрами

С близкими людьми
общение достаточно
результативно. С
незнакомыми
эффективность
снижается.

Партнёру нужно знать
индивидуальные
сигналы ребёнка.
Возможна зависимость
от контекста.

Обучать семью и школу,
вводить средства
альтернативной и
дополнительной
коммуникации.

IV Непостоянный
отправитель или
получатель со
знакомыми партнёрами

Общение возможно, но
часто неполное,
медленное, зависит от
состояния ребёнка и
поддержки взрослого.

Трудности понимания,
выражения, внимания,
моторики, зрения или
слуха существенно
мешают обмену
сообщениями.

Нужен план коммуникации,
подбор AAC,
логопедическая и
нейропсихологическая
поддержка.

V Редко эффективный
отправитель и
получатель даже со
знакомыми партнёрами

Ребёнку сложно
передавать и понимать
сообщения.
Коммуникативные
реакции могут быть
минимальными или
непостоянными.

Высокая зависимость от
интерпретации
взрослого. Риск
недооценки боли,
потребностей и выбора.

Использовать наблюдение,
коммуникационные
паспорта, оценку зрения и
слуха, доступные сигналы
да или нет.

EDACS. Система классификации способности есть и пить

Уровень Краткое название Эффективность Безопасность Практические выводы

I Ест и пьёт безопасно и
эффективно

Принимает пищу и
жидкость обычной
консистенции. Темп и
объём достаточны.

Риск аспирации не
повышен или минимален.

Обычное питание с
наблюдением по
возрасту.

II Ест и пьёт безопасно, но
с некоторыми
ограничениями
эффективности

Может есть большинство
продуктов, но медленнее,
с утомлением или
небольшой помощью.

Безопасность в целом
сохранена. Возможны
трудности с отдельными
консистенциями.

Оценить позу, темп,
текстуру пищи, обучение
семьи.

III Ест и пьёт с некоторыми
ограничениями
безопасности, возможно
снижение эффективности

Нужны адаптация
консистенции, контроль
темпа, специальная поза
или помощь взрослого.

Есть риск аспирации,
кашля, попёрхивания,
длительного кормления
или недостаточного
объёма.

Консультация
специалиста по глотанию.
Решение о
видеофлюороскопии или
FEES по показаниям.
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IV Ест и пьёт со
значительными
ограничениями
безопасности

Пероральное питание
возможно только при
выраженной адаптации и
постоянном контроле.

Высокий риск аспирации,
дыхательных осложнений,
нутритивной
недостаточности.

Нужна
междисциплинарная
оценка, обсуждение
зондового или
гастростомического
питания.

V Не может есть и пить
безопасно

Пероральное питание
небезопасно или крайне
ограничено.

Высокий риск аспирации и
недостаточного питания.

Основной путь питания
обычно непероральный.
Пероральная стимуляция
только по
индивидуальному плану
безопасности.

EDACS. Оценка глотания
Признак Клиническое значение

Кашель, влажный голос, изменение дыхания во время еды Подозрение на аспирацию или небезопасное глотание. Нужна
оценка специалиста.

Длительное кормление более 30–40 минут Риск недостаточного объёма питания, утомления и негативного
пищевого опыта.

Повторные пневмонии, необъяснимая гипоксемия, хронический
кашель

Возможна хроническая аспирация, включая тихую аспирацию.

Потеря массы, плохая прибавка веса, обезвоживание Питание неэффективно, нужна нутритивная коррекция.

Боль, выраженная тревога при кормлении, отказ от еды Оценить дисфагию, гастроэзофагеальный рефлюкс, запор,
стоматологическую боль, поведенческий компонент.

Приложение 4. Краткий словарь ЭЭГ-терминов

Термин Клиническое пояснение
Фоновая активность Основной ритм и организация ЭЭГ в бодрствовании и сне с

учётом возраста ребёнка
Альфа-ритм Затылочная активность у детей старшего возраста и

взрослых, усиливается при закрытых глазах
Тета-активность Может быть физиологичной у детей, значение зависит от

возраста и распределения
Дельта-активность Медленная активность. Очаговая стойкая дельта-активность

может указывать на структурное поражение
Спайк Острая волна короткой длительности, потенциально

эпилептиформный феномен
Острая волна Переходный феномен большей длительности, оценивается

по морфологии и полю
Комплекс спайк-волна Комбинация спайка и последующей медленной волны,

типична для ряда генерализованных эпилепсий
Полиспайк Серия спайков, часто связана с миоклоническими

приступами, но требует клинической проверки
Гипсаритмия Высокоамплитудный дезорганизованный паттерн, связан с

инфантильными эпилептическими спазмами
Фотопароксизмальный ответ Эпилептиформная реакция на ритмическую

фотостимуляцию
Гипервентиляционная проба Провокационная проба, особенно важна при подозрении на

абсансы
Видео-ЭЭГ-мониторинг Синхронная регистрация поведения и ЭЭГ, особенно важна

при неясных пароксизмах
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Приложение 5. Алгоритм действий при первом приступе

Шаг Действие
1. Оценка ABCDE Дыхательные пути, дыхание, кровообращение, уровень

сознания, температура, глюкоза крови, травма
2. Приступ продолжается Следовать алгоритму эпилептического статуса, не ждать

ЭЭГ до купирования угрожающего состояния
3. Есть лихорадка или менингеальные знаки Исключать нейроинфекцию, сепсис, энцефалит, осложнение

отита или синусита
4. Есть гипогликемия, электролитные нарушения,
интоксикация

Корректировать причину как острый симптоматический
приступ

5. Приступ закончился, ребёнок стабилен Собрать анамнез, видео, описание начала, длительность,
восстановление, очаговые симптомы

6. Решить вопрос о госпитализации Нужна при возрасте до 6 месяцев, повторных приступах,
статусе, очаговом дефиците, нарушении сознания,
подозрении на инфекцию или травму

7. План обследования ЭЭГ или видео-ЭЭГ, МРТ по показаниям, лабораторные
тесты при клинических основаниях, генетика при раннем
начале и синдромных признаках

8. Назначение терапии Не всегда требуется после первого непровоцированного
приступа. Решение зависит от риска рецидива и диагноза

Приложение 6. Алгоритм обследования ребёнка с регрессом развития
Регресс развития всегда требует активного поиска причины. Это не синоним аутизма,
задержки развития или педагогической запущенности. Потеря речи, ходьбы, навыков рук,
зрения, слуха, кормления или контроля приступов требует срочной клинической сортировки.
Этап Клиническое действие
Подтвердить регресс Выяснить, какой навык был устойчивым, когда исчез, есть

ли видео и записи развития
Оценить скорость Острый регресс за часы и дни требует исключения

инфекции, инсульта, интоксикации, метаболического криза
Проверить приступы Ночные приступы, эпилептические спазмы, ESES и частые

субклинические разряды могут сопровождаться регрессом
Осмотреть соматику Печень, селезёнка, скелет, кожа, волосы, глаза, сердце,

дыхание, питание
Назначить первичную диагностику ОАК, биохимия, глюкоза, лактат по показаниям, аммиак,

КФК, ТТГ, В12 по контексту
Нейровизуализация МРТ головного мозга с оценкой белого вещества, базальных

ганглиев, мозжечка и признаков накопления
ЭЭГ Обязательна при эпизодах замирания, нарушениях сна,

потере речи и подозрении на эпилептическую
энцефалопатию

Генетика и метаболика Хромосомный микроматричный анализ, панели, экзом,
ферментные тесты и метаболический скрининг по фенотипу

Маршрутизация Невролог, генетик, психиатр развития, офтальмолог,
сурдолог, метаболический центр

Приложение 7. Алгоритм подозрения на митохондриальное заболевание
Митохондриальные заболевания подозревают при мультисистемном поражении,
энергетической уязвимости тканей и ухудшении после инфекций, голодания, высокой
температуры, операций или некоторых лекарств. Нормальный лактат не исключает
митохондриальную болезнь.
Раздел Что делать
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Когда подумать Энцефалопатия, приступы, инсультоподобные эпизоды,
атаксия, офтальмоплегия, кардиомиопатия, миопатия,
нейросенсорная тугоухость, диабет, задержка роста

Анамнез Потери беременности, ранняя смерть в семье, материнская
линия, ухудшение при катаболическом стрессе

Первичные тесты Глюкоза, газовый состав по показаниям, лактат, пируват с
правильным забором, аммиак, КФК, АЛТ, АСТ, кетоны,
карнитин и ацилкарнитины по показаниям

Нейровизуализация МРТ и МР-спектроскопия. Ищут поражение базальных
ганглиев, ствола, мозжечка, коры, лактатный пик

Генетика Панель митохондриальных и ядерных генов, экзом или
геном. При подозрении на mtDNA важен выбор ткани

Тактика при кризе Предотвращать голодание, лечить инфекцию,
контролировать глюкозу, ацидоз, температуру и судороги

Лекарственная безопасность Осторожность с препаратами, которые могут усугублять
митохондриальную дисфункцию. Особенно внимательно
при POLG-ассоциированных заболеваниях

Консультации Генетик, метаболический специалист, кардиолог,
офтальмолог, сурдолог, эпилептолог

Памятка. Вальпроат противопоказан или крайне нежелателен при подозрении на
митохондриальное заболевание из-за риска тяжёлого поражения печени. Решение о терапии
эпилепсии у таких детей должно приниматься с учётом синдрома, генетики и риска
метаболической декомпенсации.

Приложение 8. Алгоритм подозрения на болезнь накопления
Этап Содержание
Клинические подсказки Регресс, грубые черты лица, гепатоспленомегалия,

макроцефалия, помутнение роговицы, тугоухость, частые
инфекции, скелетная деформация

Неврологические признаки Задержка развития, регресс, атаксия, спастичность,
дистония, эпилепсия, периферическая нейропатия

Первичные исследования ОАК, биохимия, печёночные пробы, КФК, мочевые
гликозаминогликаны по показаниям, сухое пятно крови для
ферментов

Подтверждение Ферментная активность, молекулярно-генетическое
подтверждение, иногда биомаркеры субстрата

Нейровизуализация МРТ белого вещества, мозжечка, базальных ганглиев,
признаки гидроцефалии и компрессии
краниовертебральной зоны

Терапевтическое окно Срочно выявлять болезни с доступной
ферментозаместительной, субстрат-редуцирующей,
клеточной или генной терапией

Семья Генетическое консультирование, обследование сиблингов,
обсуждение пренатальной диагностики

Состояния, которые нельзя пропустить
Заболевание Клинические ориентиры
МПС I Грубые черты лица, помутнение роговицы, скелетные

изменения, гепатоспленомегалия, риск компрессии спинного
мозга

МПС II Х-сцепленное заболевание, грубые черты, поведенческие
нарушения, прогрессирование у части пациентов

Болезнь Помпе Мышечная слабость, кардиомиопатия при инфантильной
форме, дыхательная недостаточность

Метахроматическая лейкодистрофия Регресс ходьбы и речи, периферическая нейропатия,
изменения белого вещества

Ниманна-Пика C Вертикальный супрануклеарный парез взора, атаксия,
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дистония, катаплексия, психические и когнитивные
проявления

Нейрональные цероидные липофусцинозы Потеря зрения, приступы, регресс, двигательные и
когнитивные нарушения

Приложение 9. Неотложные состояния
Ситуация Красные флаги
Любой возраст Нарушение сознания, повторная рвота, выраженная головная

боль, судороги, очаговый неврологический дефицит,
петехиальная сыпь, шок

Новорождённый Вялость, плохое сосание, апноэ, гипо- или гипертермия,
выбухание родничка, судороги

Младенец Пронзительный крик, сонливость, отказ от еды, выбухание
родничка, остановки дыхания, монотонное ухудшение

Ребёнок старше 1 года Ригидность затылочных мышц, светобоязнь, спутанность,
сильная головная боль, лихорадка, судороги

Подозрение на энцефалит Изменение поведения, психозоподобные проявления,
нарушение памяти, дискинезии, автономная нестабильность,
новые приступы

После инфекции ЛОР-органов Боль в ухе или синусит с головной болью, лихорадкой,
очаговыми симптомами или отёком в области глаза

Иммунодефицит Стертая картина, грибковые, туберкулёзные, герпесвирусные
и оппортунистические инфекции

Приложение 10. Таблица групп противоэпилептических препаратов
Таблица предназначена для учебной ориентации. Она не заменяет инструкцию к препарату,
клинические рекомендации и индивидуальную оценку противопоказаний. У детей особенно
важны возраст, масса тела, синдром эпилепсии, сопутствующие болезни, риск
тератогенности у подростков, лекарственные взаимодействия и доступность формы выпуска.
Группа или препарат Учебные показания Ключевые ограничения
Вальпроаты Широкий спектр, генерализованные

приступы, миоклонии, часть синдромов
Высокий риск тератогенности, набор
массы, тремор, тромбоцитопения,
гепатотоксичность, избегать при
подозрении на POLG

Леветирацетам Фокальные и генерализованные
приступы, часто используется у детей

Поведенческие реакции,
раздражительность, сонливость

Ламотриджин Фокальные приступы, часть
генерализованных эпилепсий

Медленная титрация, риск кожной
сыпи, осторожность при миоклониях у
отдельных пациентов

Окскарбазепин Фокальные приступы Может ухудшать некоторые
генерализованные приступы, риск
гипонатриемии

Карбамазепин Фокальные приступы Не подходит при типичных абсансах и
миоклонических генерализованных
эпилепсиях, много взаимодействий

Топирамат Фокальные и генерализованные
приступы, синдромы с
множественными типами приступов

Когнитивное замедление, потеря
массы, нефролитиаз, парестезии

Этосуксимид Типичные абсансы Желудочно-кишечные жалобы,
сонливость, не лечит тонико-
клонические приступы

Клобазам Добавочная терапия при резистентных
приступах, синдром Леннокса-Гасто

Седация, толерантность, поведенческие
изменения

Вигабатрин Инфантильные спазмы, особенно при
туберозном склерозе

Риск дефектов поля зрения, нужен
контроль безопасности
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Лакосамид Фокальные приступы у детей по
возрастным показаниям

Головокружение, сонливость, влияние
на проводимость сердца у группы
риска

Руфинамид Синдром Леннокса-Гасто как
добавочная терапия

Сонливость, тошнота, укорочение QT,
лекарственные взаимодействия

Перампанел Фокальные приступы и некоторые
генерализованные тонико-клонические
приступы

Агрессия, раздражительность,
головокружение, падения

Бриварацетам Фокальные приступы Сонливость, головокружение,
возможны поведенческие реакции

Бензодиазепины неотложно Купирование длительного приступа и
эпилептического статуса

Риск угнетения дыхания, нужен план
наблюдения после введения

Stamp
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