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Дистония – это двигательное расстройство, связанное с дисбалансом возбуждающих нейромедиаторов и характеризующе-

еся постоянным или эпизодическим сокращением мышц с формированием повторных стереотипных движений и/или поз. У 

детей младшего возраста дистонические гиперкинезы могут входить в структуру многих синдромов, которые имеют раз-

личные этиологические факторы, прогноз и лечение. Представлены различные клинические варианты дистоний: идиопати-

ческие доброкачественные с дебютом на первом году жизни; на фоне резидуального поражения нервной системы; наследст-

венные идиопатические и симптоматические дистонии при различных синдромах и болезнях обмена; сходные состояния. 

Диагностика дистонии у детей требует применения широкого спектра обследований, в том числе нейровизуализации, про-

долженного видеоэлектроэнцефалографического мониторинга, генетических исследований. Дифференциальный диагноз ди-

стонии у детей проводят с различными пароксизмальными состояниями детского возраста эпилептической и неэпилепти-

ческой природы.

Ключевые слова: дистония, идиопатическая дистония, симптоматическая дистония, наследственные болезни обмена, эпилепсия, 

стереотипии, эпилептический приступ, магнитно-резонансная томография, видеоэлектроэнцефалографический мониторинг
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Distonia is a movement disorder associated with imbalance of excitatory neurotransmitters, and it is characterized by continuous or episodic 

muscle contraction that forms repetitive stereotyped movements and/or postures. Dystonic hyperkinesia of younger children can be included into 

the structure of many syndromes that have different etiological factors, prognosis, and treatment. Different clinical variant of dystonia are repre-

sented: idiopathic benign dystonia with the onset in the first year of life; dystonia against the background of residual damage to the nervous system; 

hereditary idiopathic and symptomatic dystonia with various syndromes and metabolic diseases; similar conditions. Diagnostics of dystonia of 

children requires application of a wide range of examinations, including neuroimaging, continuous video electroencephalographic monitoring, 

genetic research. Differential diagnosis of dystonia of children is performed regarding various paroxysmal states of childhood of the epileptic and 

non-epileptic nature.

Key words: dystonia, idiopathic dystonia, symptomatic dystonia, hereditary metabolic diseases, epilepsy, stereotypes, epileptic seizure, mag-

netic resonance imaging, video electroencephalographic monitoring

Дистония – это двигательное расстройство, свя-

занное с дисбалансом возбуждающих нейромедиато-

ров и характеризующееся постоянным или эпизоди-

ческим сокращением мышц с формированием 

повторных стереотипных движений и / или поз [26]. 

Впервые термин «дистония» был предложен Оппен-

геймом в 1911 г. для обозначения «синдрома постоян-

ных мышечных сокращений, вызывающих повторяю-

щиеся скручивающие движения либо патологические 

позы туловища, шеи, рук, ног и спазмы мышц лица» 

[12]. L. Geyer и S. Bressman (2004) внесли в определе-

ние дистонии ряд дополнительных характеристик, 

которые зависят от возраста, этиологии, пораженной 

части тела [21].

По этиологии дистонию делят на первичную (идио-

патическую) и вторичную (симптоматическую) [24].
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Spasmus nutans (кивательная судорога) начинается 

у детей в возрасте от 3 до 12 месяцев. Представляет 

собой медленное качание головой (с частотой 2 в се-

кунду), в горизонтальном (нет – нет) или вертикаль-

ном (да – да) направлениях. Предполагают, что кача-

ние головой компенсирует имеющийся нистагм. 

Во время фиксации взора на предмете качание усили-

вается. Состояние купируется через несколько меся-

цев, а нистагм может сохраняться до 5–12 лет. МРТ 

в норме, в редких случаях выявляют дисгенезию червя 

мозжечка. Прогноз хороший, психомоторное развитие 

не страдает. Дифференциальный диагноз проводят 

с инфантильными спазмами при эпилепсии и стерео-

типиями [27, 31].

Доброкачественный пароксизмальный тортиколлис 
возникает в возрасте от 2 до 8 месяцев жизни, выра-

жается повторными приступами кривошеи, которые 

длятся от нескольких минут до нескольких недель. 

Могут сопровождаться возбуждением, бледностью, 

атаксией, рвотой. Неврологический статус во внепри-

ступном периоде в норме. Эпизоды купируются спон-

танно к 2–3 годам, реже – к 5 годам. В школьном воз-

расте часто развивается мигрень. Для диагностики 

необходимо проводить видеоэлектроэнцефалографи-

ческий (видео-ЭЭГ) мониторинг, МРТ головного 

и спинного мозга, генетический анализ для поиска 

мутаций CACNA1A и PRRT2. Дифференциальный 

диагноз проводят с эпилепсией, дистонией, нейролеп-

сией, опухолями задней черепной ямки, повреждени-

ем шейного отдела спинного мозга. Специального 

лечения не требуется [11].

Врожденная кривошея проявляется патологическим 

положением головы и ограничением движений в шее. 

Подавляющее большинство случаев связано с наруше-

нием течения беременности и родов, приводящим к из-

менениям в шейном отделе позвоночника, мышцах, 

покровных тканях, а также к различным вариантам 

поражения центральной нервной системы (по механиз-

му гипоксии-асфиксии и травмы). Менее 5 % случаев 

врожденной кривошеи составляют аномалии шейного 

отдела позвоночника (синдром Клиппеля–Фейля), ко-

торые встречаются изолированно или в составе синдро-

мальной патологии. Для диагностики помимо невро-

логического осмотра имеет значение ультразвуковое 

исследование шейного отдела позвоночника, грудин-

но-ключично-сосцевидных мышц и головного мозга; 

по показаниям проводят рентгенологическое исследо-

вание шейного отдела позвоночника [17].

Доброкачественная идиопатическая дистония мла-
денчества – сегментарная дистония, чаще верхней 

конечности. Возникает в возрасте около 6 месяцев, 

спонтанно купируется к 2 годам. Дистоническая уста-

новка конечности (пронация предплечья, флексия 

кисти) обычно заметна в период, когда ребенок осва-

ивает новые двигательные навыки – ползание, ходьбу. 

Первичная дистония – это заболевание, основ-

ным и единственным симптомом которого является 

дистонический гиперкинез (допускается также нали-

чие тремора и миоклоний); лабораторные и нейрора-

диологические исследования в норме, в анамнезе 

отсутствуют факторы, способные вызывать дистонию 

(инфекции, травмы, интоксикация и т. д.). Таким 

образом, первичная дистония – это диагноз исклю-

чения.

Вторичная дистония возникает при поражении 

скорлупы, реже – бледного шара или таламуса. К по-

добному изолированному поражению могут приво-

дить инсульты, травмы, гипоксия-асфиксия (по меха-

низму нарушения мозгового кровообращения 

в соответствующих бассейнах), болезни обмена и эк-

зогенные интоксикации (по механизму накопления). 

При этом кроме дистонии у больных отмечаются раз-

личные неврологические симптомы [20].

Классификация

По мнению большинства ученых, не существует 

оптимальной классификации дистонии. Тем не менее 

такие классификации необходимы при диагностиче-

ском поиске: без надлежащего «путеводителя» легко 

заблудиться среди огромного множества дистоний. 

Наиболее удачную классификацию, принятую в на-

стоящее время Международным обществом детских 

неврологов (International Child Neurology Association, 

ICNA), предложил S. Fahn в 1987 г. [25].

Идиопатические доброкачественные двигательные 

расстройства с дебютом на первом году жизни

Пароксизмальное тоническое заведение взора харак-

теризуется повторными эпизодами заведения глаз 

вверх, реже вниз, с дебютом на первом году жизни. 

Часто сочетается с компенсаторным сгибанием шеи 

и нистагмом, реже – с атаксией. Длительность эпизо-

да – от нескольких часов до нескольких дней. Гори-

зонтальные движения глаз не нарушены. Эпизоды 

провоцируются возбуждением, интеркуррентными 

инфекциями. Состояние имеет идиопатическую при-

роду, предположительно с аутосомно-доминантным 

типом наследования. Может выявляться мутация 

кальциевых каналов CACNA1A. Магнитно-резонанс-

ная томография (МРТ) головного мозга в норме, реже 

отмечаются гипомиелинизация, перивентрикулярная 

лейкомаляция. Специфическое лечение не разработа-

но. В некоторых случаях эффективна леводопа. Диф-

ференциальный диагноз проводят с эпилептическими 

приступами, в частности с окуломоторными присту-

пами и атипичными абсансами. Тоническое заведение 

взора спонтанно прекращается в возрасте 1–4 лет. 

Прогноз благоприятный; однако могут сохраняться 

атаксия, когнитивные расстройства и глазодвигатель-

ные нарушения [28, 37].
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Развитие ребенка не страдает, неврологический статус 

в норме. Для исключения заболеваний нервной сис-

темы (прогрессирующих дистоний с дебютом в дет-

ском возрасте, парезов плечевого сплетения в родах, 

гемипаретической формы детского церебрального 

паралича (ДЦП)) и ортопедических проблем необхо-

димо проводить ЭЭГ, МРТ головного и спинного моз-

га [26]. Лечение не требуется.

Резидуальные двигательные расстройства

ДЦП – двигательные нарушения у детей с послед-

ствием перинатального поражения головного мозга 

включают: дистонические атаки, гиперкинезы, усиле-

ние позотонических рефлексов. В неврологическом 

статусе отмечается повышение или понижение мы-

шечного тонуса, гиперрефлексия, задержка развития, 

глазодвигательные симптомы. МРТ выявляет корко-

во-подкорковую атрофию, перивентрикулярную лей-

комаляцию [14].

Гиперкинетическая форма ДЦП и гипербилирубино-
вая энцефалопатия. В анамнезе нередко выявляются 

нарушения перинатального периода (недоношенность, 

сепсис, ацидоз, резус-конфликт). Психомоторное раз-

витие происходит с задержкой, отмечаются диффузная 

мышечная гипотония, выраженные гиперкинезы (ате-

тоз, дистония). Может отмечаться умеренная спастика 

в дистальных отделах конечностей. Когда ребенок на-

чинает ходить, становится очевидной грубая туловищ-

ная атаксия и моторная неловкость. Речь дизартрична, 

наблюдается гиперсаливация. Часты нарушения слуха, 

эпизоды заведения взора вверх. В соматическом стату-

се встречаются дисплазия эмали зубов, функциональ-

ные нарушения желудочно-кишечного тракта. На МРТ 

выявляют изменение сигнала от бледных шаров, суб-

таламических ядер, реже – ограды, перивентрикуляр-

ную лейкомаляцию. Часто встречается нейросенсорная 

тугоухость (особенно при гипербилирубиновой энце-

фалопатии), снижение проведения импульса по дан-

ным зрительных вызванных потенциалов [35].

Посттравматическая дистония развивается после 

травмы головного мозга, чаще в виде гемидистонии. 

В неврологическом статусе выявляются симптомы, 

указывающие на очаг повреждения: глазодвигатель-

ные нарушения, дизартрия, парезы. На МРТ голов-

ного мозга выявляется одностороннее поражение 

базальных ядер. Характерна резистентность к меди-

каментозному лечению. Положительный эффект мо-

гут оказывать инъекции ботулинического токсина, 

при неэффективности показано нейрохирургическое 

вмешательство [16].

Двигательные расстройства наследственной 

этиологии

Первичная торсионная дистония. Данное заболе-

вание диагностируется в случаях, когда дистония яв-

ляется единственным клиническим симптомом (за 

исключением тремора и миоклонуса), отсутствует 

какая-либо экзогенная причина, а также нет других 

наследственно-дегенеративных заболеваний нервной 

системы. В настоящее время общепринятой является 

классификация первичных дистоний по локусам му-

тантного гена. Нумерация локусов проводится в хро-

нологическом порядке их открытия (DYT1, DYT2 

и т. д.) и клинического значения не имеет. К сегод-

няшнему дню открыты 23 нозологические формы 

торсионных дистоний. Некоторые мутации в даль-

нейшем не подтверждены (например, DYT7, DYT13). 

Не всем мутациям при дистониях было присвоено 

название DYT-локусов (например, мутации SPR, 

CIZ1), а некоторые хорошо изученные дистониче-

ские синдромы классифицируются как паркинсо-

низм [1, 7].

У детей дебютируют DYT1 и DYT6, причем в 25 % 

случаев – до 2 лет, заболевания начинаются с дисто-

нии дистального отдела одной из конечностей. После 

дебюта болезнь медленно прогрессирует до генерали-

зованной формы. Для данных форм первичной дисто-

нии патогномонично отсутствие эффекта от леводопы. 

При проведении МРТ головного мозга структурных 

нарушений не выявляется [18].

Синдром миоклонус-дистонии (DYT11). Дебют с на-

рушения походки в 12–18 мес. Развивается спонтанный 

миоклонус на фоне дистонии туловища и верхнего пле-

чевого пояса. Симптомы исчезают к подростковому 

возрасту или остаются до конца жизни. Отмечаются 

коморбидные нарушения поведения, умеренная интел-

лектуальная недостаточность. В неврологическом ста-

тусе часто встречаются тремор и мышечная гипотония. 

МРТ и ЭЭГ в норме. Заболевание вызвано мутацией 

в гене SGCE [18].

ДОФА-зависимая дистония (DYT5, синдром Сегавы, 
дистония-паркинсонизм). Дистония сначала развивает-

ся в одной конечности, затем захватывает другую ко-

нечность. Характерны дневные колебания двигатель-

ных нарушений, улучшение от низких доз леводопы. 

Неврологический статус включает грубые двигатель-

ные нарушения, гипокинезию, ригидность. Клиниче-

ская картина похожа на спастическую диплегию 

при ДЦП. Основной диагностический тест – назначе-

ние леводопы, после которого происходит «драмати-

ческое улучшение» вплоть до полного выздоровления. 

Нейровизуализация в норме, в биологических жидко-

стях выявляется снижение метаболитов катехолами-

нов. В гене DYT5 у 60 % детей обнаруживается гетеро-

зиготная мутация GTP-циклогидролазы [6].

Инфантильная дистония-паркинсонизм. В периоде 

новорожденности у детей проявляются возбудимость 

и срыгивание, задержка психомоторного развития. К 4 

месяцам отмечаются гипомимия, брадикинезия, ги-

потония, глазодвигательные и пирамидные симптомы. 
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МРТ в норме, в цереброспинальной жидкости выра-

женное повышение гомованилиновой кислоты [9].

Пароксизмальные дискинезии – это неврологиче-

ские состояния с разнообразной клинической карти-

ной, характеризующиеся внезапными атаками пато-

логической непроизвольной двигательной активности 

в мышцах конечностей, туловища, лица, шеи. Разли-

чают пароксизмальную кинезиогенную дискинезию 

и пароксизмальную некинезиогенную дискинезию.

Первичная пароксизмальная кинезиогенная дискине-
зия (DYT9, DYT18) проявляется короткими атаками 

непроизвольного хореоатетоза, которые возникают 

при физической нагрузке и не сопровождаются поте-

рей сознания.

Первичная пароксизмальная некинезиогенная диски-
незия (DYT8) проявляется непровоцируемыми эпизо-

дами гиперкинезов, которые происходят спонтанно 

в состоянии покоя или прерывают повседневную дви-

гательную активность. Частота атак с возрастом 

уменьшается. Неврологический статус между атаками 

в норме. Заболевание очень трудно заподозрить и ди-

агностировать. МРТ обычно не выявляет нарушений. 

Метаболические тесты не изменены. Единственным 

диагностическим методом, позволяющим отличить 

атаку пароксизмальной дискинезии от фокального 

моторного эпилептического приступа, является запись 

иктальной ЭЭГ [15]. Медикаментозное лечение подо-

брать сложно. Поскольку дискинезии являются кана-

лопатиями, могут быть эффективны карбамазепин, 

нейролептики, леводопа или ацетазоламид [4]. Опи-

сана форма пароксизмальной дискинезии со спастично-
стью (DYT10), которая обычно протекает под маской 

спастико-гиперкинетической формы ДЦП.

Пароксизмальная кинезиогенная дискинезия 
(GLUT1). В возрасте около 2 лет дебютируют генерали-

зованные эпилептические приступы (абсансы, тонико-

клонические судороги, атонические и миоклонические 

приступы). Отмечаются эпизоды дистонии в ногах 

после ходьбы, длительностью не более 15 мин, прохо-

дят после приема пищи. Характерны очаговые невро-

логические симптомы, выражен хореоатетоз, вегета-

тивные нарушения, альтернирующая гемиплегия. Дети 

отстают в психоречевом развитии. МРТ в норме, 

на ЭЭГ выявляется генерализованная эпилептиформ-

ная активность. Характерна умеренная гипогликемия. 

Диагноз устанавливается с помощью исследования 

глюкозы в биологических жидкостях: нормальная кон-

центрация в крови и низкая концентрация в спинно-

мозговой жидкости (< 60 мг / дл – 100 % клиническая 

картина; < 40 мг / дл – заболевание развивается в 90 % 

случаев; 41–52 мг / дл – заболевание развивается в 10 % 

случаев). У детей с GLUT1 соотношение глюкозы 

кровь / цереброспинальная жидкость обычно меньше 

0,4. Обнаружение гетерозиготной мутации (или редко 

биаллельных мутаций) в гене SLC2A1 подтверждает 

диагноз. Лечение осуществляется с помощью кетоген-

ной диеты [18].

Вторичная пароксизмальная дискинезия развивает-

ся у детей, перенесших травму, гипоксию-ишемию, 

нарушение мозгового кровообращения, болезни щи-

товидной и паращитовидной желез, гипогликемию, 

гипокальциемию. Помимо атак хореоатетоза могут 

отмечаться фокальные эпилептические приступы (ча-

ще – фокальные моторные). В неврологическом ста-

тусе характерны очаговые неврологические симптомы, 

в частности гемипарез. На ЭЭГ обнаруживается реги-

ональная эпилептиформная активность или замедле-

ние. Изменения на МРТ зависят от этиологии [2, 4].

Альтернирующая гемиплегия детского возраста 
(АГД) характеризуется повторными приступами тран-

зиторной геми- или тетраплегии. Заболевание дебю-

тирует в интервале от рождения до 4 лет жизни (в сред-

нем в 3–5 месяцев) [38]. АГД является каналопатией; 

75 % случаев обусловлено мутацией в гене ATP1A3, 

кодирующем субъединицу Na+ / K+-насоса [29]. Дан-

ный ген отвечает также за развитие дистонии-паркин-

сонизма с ранним дебютом. Остальные случаи прихо-

дятся на мутации в гене ATP1A2, кодирующем 

альфа-2-субъединицу Na+ / K+-аденозинтрифосфатазы 

[30], и гене кальциевого ионного канала CACNA1A. 

С мутацией гена ATP1A2 связана гемиплегическая 

мигрень 2-го типа. Мутация гена CACNA1A вызывает 

семейную гемиплегическую мигрень 1-го типа [23]. 

Первыми симптомами, как правило, являются парок-

сизмальные движения глаз – нистагм и периодическое 

косоглазие. Позже появляются эпизоды дистониче-

ских атак длительностью от нескольких секунд до не-

скольких часов. Собственно приступы гемиплегии 

в большинстве случаев присоединяются к дистониче-

ским атакам и глазодвигательным нарушениям спустя 

год после дебюта заболевания. Все симптомы обычно 

унилатеральны (на стороне гемиплегии). Эпизоды ге-

миплегии могут длиться более 1 нед. Частота их варь-

ирует от одного эпизода за несколько месяцев до не-

скольких в день. Сторона гемиплегии может 

меняться во время одного приступа, также может 

отмечаться тетраплегия. Примерно у 50 % пациентов 

наряду с приступами гемиплегии отмечаются эпилеп-

тические приступы [38]. В течении АГД выделяют 

3 стадии. Для I стадии (1–3 месяца жизни) характерны 

патологические движения глаз и дистония; во II ста-

дии (4 месяца – 6 лет) происходит дебют гемиплеги-

ческих атак, утрата психомоторных навыков, дебюти-

руют эпилептические приступы; III стадия (после 

6 лет) характеризуется стойким неврологическим де-

фицитом, снижением частоты приступов гемиплегии 

и дистонических атак [34, 41]. Диагностика основана 

на критериях Ж. Айкарди (1993):

1) пароксизмальные эпизоды гемиплегии;

2) пароксизмы двойной гемиплегии (тетрапареза);
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3) другие пароксизмальные нарушения (гиперки-

незы глазных яблок, дистонические атаки, нистагм, 

косоглазие, дыхательные и вегетативные нарушения) 

как во время гемиплегии, так и интериктально;

4) очаговая неврологическая симптоматика (атак-

сия, хореоатетоз, нижний спастический парапарез, 

тетрапарез, гипотония), задержка психоречевого раз-

вития; эпилепсия;

5) исчезновение симптомов во сне;

6) дебют до 18 месяцев жизни;

7) исключение других заболеваний [22].

При данной нозологии МРТ головного мозга 

в норме или выявляет умеренную степень корково-

подкорковой атрофии. Интериктальная ЭЭГ в нор-

ме, иктальная ЭЭГ (во время приступа гемиплегии) 

выявляет региональное замедление. Следует пом-

нить, что у пациентов с АГД нередко отмечаются 

эпилептические приступы, поэтому видео-ЭЭГ-мо-

ниторинг является обязательным методом обследо-

вания [22]. Препаратом выбора для лечения АГД 

является блокатор кальциевых каналов флунаризин, 

который снижает частоту, тяжесть и продолжитель-

ность гемиплегических атак у большинства пациен-

тов [22, 34, 39]. Топирамат и нейролептики неэффек-

тивны [41].

Наследственные Х-сцепленные синдромы

Болезнь Пелицеуса–Мерцбахера. Заболевание де-

бютирует на первом году жизни с опсоклонуса. Позже 

проявляются задержка психомоторного развития, 

диффузная мышечная гипотония, интенционный тре-

мор. С прогрессией заболевания нарастает спастика, 

атрофия зрительных нервов, появляются дистониче-

ские атаки, хореоатетоз. МРТ выявляет диффузное 

поражение белого вещества полушарий и кортикоспи-

нальных путей. Диагноз подтверждается проведением 

ДНК-анализа на выявление мутации в гене GJC2. Эф-

фективного лечения не существует [12].

Синдром Ретта. Отмечаются патогномоничные 

стереотипии («мытье рук»), аутизм с умственной отста-

лостью, туловищная атаксия и апраксия, дистониче-

ские гиперкинезы, приобретенная микроцефалия. 

Характерны неэпилептические эпизоды апноэ продол-

жительностью 1–2 мин, сопровождающиеся цианозом 

и иногда обмяканием. Возможно развитие эпилепсии 

с генерализованными тонико-клоническими, фокаль-

ными, миоклоническими приступами, часто имеющей 

фармакорезистентное течение. Заболевание протекает 

с медленным неуклонным регрессом психических 

функций с постепенным нарастанием двигательных 

нарушений. На ЭЭГ характерна эпилептиформная ак-

тивность, усиливающаяся во время ночного сна. 

При нейровизуализации выявляется лобно-височная 

атрофия. К заболеванию приводят мутации в гене 

МЕСР2, проводится ДНК-диагностика [18].

Наследственные болезни обмена, протекающие 

с двигательными нарушениями и эпилепсией

Органические ацидурии и аминоацидурии сопрово-

ждаются повышенной экскрецией органических кис-

лот с мочой из-за нарушения катаболизма. Характерен 

нормальный перинатальный анамнез. Манифестация 

от 1 недели до 1 года жизни в виде метаболического 

криза, нарушений вскармливания и сознания, рвоты, 

судорог, изменения мышечного тонуса. После кризов 

крайне часто отмечается регресс приобретенных навы-

ков, развитие клиники ДЦП. При дебюте у детей стар-

ше 1 года клиническая картина характеризуется явле-

ниями аутизма, туловищной атаксией, дистонией, 

эпилепсией. Диагностика: уровень органических кис-

лот мочи, тандемная масс-спектрометрия крови. Спе-

цифическое лечение: диета с ограничением аминокис-

лот (низкобелковая диета), метаболические препараты, 

витаминотерапия [10, 40].

Глутаровая ацидурия 1-го типа – выделяют два ос-

новных типа течения болезни: с острым / энцефалито-

подобным началом и подострым / доброкачественным 

течением, которое «маскирует» клинику спастико-ги-

перкинетической формой ДЦП. В неврологическом 

статусе характерны макроцефалия, диффузная мы-

шечная гипотония, торсионная дистония, хореоате-

тоз, эпилепсия. В биологических жидкостях (моча 

и кровь) повышаются концентрации глутаровой, 

3-ОН-глутаровой кислот и глутарилкарнитина. 

МРТ / компьютерная томография (КТ): увеличение 

субарахноидальных пространств в виде лобно-височ-

ной атрофии «крылья бабочки», гиподенсивность 

(КТ) / гиперинтенсивность (МРТ) хвостатого ядра 

и скорлупы, хроническая субдуральная гематома. Па-

тогенетическая терапия включает специализирован-

ное лечебное питание, диетотерапию, назначение L-

карнитина и рибофлавина. Для лечения эпилепсии 

крайне осторожно применяют препараты вальпроевой 

кислоты, поскольку она связывает левокарнитин.

Метилмалоновая ацидемия. Заболевание характе-

ризуется метаболическими кризами с развитием упор-

ной рвоты, дегидратации, сонливости, дыхательных 

нарушений. В неврологическом статусе отмечаются 

гипотония мышц, задержка психомоторного развития, 

дистонические атаки, туловищная атаксия, эпилеп-

сия. Часто обнаруживается поражение почек по типу 

тубулоинтерстициального нефрита, кардиомиопатия, 

эритематозный дерматит, катаракта. МРТ выявляет 

инфаркты в базальных ядрах (бледный шар, черное 

вещество, красные ядра), диффузную атрофию коры. 

Диагностика основана на выявлении повышения ме-

тилмалонил- и пропионилкарнитинов, анализе уров-

ня аминокислот изолейцина, валина, метионина 

и треонина в крови. Лечение включает специфиче-

скую диету, назначение левокарнитина и глицина, 

кофакторную терапию витамином В12.
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Лейциноз (болезнь с запахом кленового сиропа мо-
чи) часто дебютирует с первой недели жизни с отка-

за от еды, повторных рвот, судорог, летаргии, харак-

терны регресс психомоторного развития, мышечная 

дистония, стереотипии по типу педалирования 

или боксирования. В некоторых случаях болезнь ма-

нифестирует позже с периодической атаксии. Моча 

и пот имеют специфичный сладкий запах. Диагности-

ка: повышение лейцина, изолейцина, валина в крови 

и их метаболитов в моче (часто только в период кри-

зов). Пациентам назначается низкобелковая диета, 

тиамин, в некоторых случаях проводится трансплан-

тация печени.

Гомоцистинурия. Для заболевания характерны на-

рушения зрения (косоглазие, катаракта, глаукома, 

миопия, подвывих хрусталика, астигматизм), скелет-

ные деформации (марфаноподобный фенотип, остео-

пороз), сосудистые нарушения (тромбозы), поражения 

головного мозга вследствие повторных острых нару-

шений мозгового кровообращения, поведенческие 

расстройства, эпилепсия, торсионная дистония. Ди-

агностика проводится путем определения повышения 

уровня гомоцистеина и метионина в крови. В лечении 

используют пиридоксин, бетаин, диету со снижением 

метионина.

Митохондриальные энцефаломиопатии. Характер-

ны гипотония, задержка развития, системные наруше-

ния, повышение лактата и пирувата в крови и цере-

броспинальной жидкости. МРТ и КТ выявляют 

задержку миелинизации, кальцификацию базальных 

ядер, лейкоэнцефалопатию с кистами или постин-

сультными повреждениями, симметричные участки 

патологического сигнала в белом веществе, корково-

подкорковую атрофию. Слуховые вызванные потен-

циалы ствола диагностируют нейросенсорную туго-

ухость. Генетические анализы выявляют мутации 

митохондриальной ДНК [10, 40].

Синдром Ли. В большинстве случаев начало забо-

левания приходится на первые годы жизни. Заболева-

ние проявляется синдромом мальабсорбции (рвота, 

недостаточная прибавка в весе, слабость сосания, на-

рушения глотания) и ДЦП-подобной клинической 

картиной в виде мышечной гипотонии, дистониче-

ских атак, туловищной атаксии, эпилепсии, как пра-

вило, с миоклоническими приступами, регресса на-

выков. На МРТ выявляются билатеральные некрозы 

в области подкорковых ядер, таламуса, моста, продол-

говатого и спинного мозга. Электромиография опре-

деляет снижение скорости проведения по перифери-

ческим нервам.

Лизосомные болезни накопления (нарушение 

внутрилизосомного гидролиза) [10]

GM1-ганглиозидоз. В первые месяцы жизни отме-

чаются плохой аппетит и недостаточная прибавка в ве-

се, мышечная гипотония и малая активность ребенка, 

повышенная сонливость, отечность лица и конечно-

стей, гепатоспленомегалия. Часто встречаются кар-

диомиопатия, миопатия, мальабсорбция, дорсолюм-

бальный сколиоз, бронхопневмония. Характерно 

постепенное формирование спастического тетрапаре-

за, дистонии, стартл-рефлексов, бульбарно-псевдо-

бульбарного синдрома, корковой глухоты и слепоты. 

Развивается эпилепсия. В терминальной стадии фор-

мируется децеребрационная ригидность. У 50 % боль-

ных наблюдаются вишнево-красные пятна на глазном 

дне в области желтого пятна. МРТ выявляет диффуз-

ную гипомиелинизацию и повышение интенсивности 

сигнала в базальных ядрах. Подтверждением диагноза 

служит повышение в моче галактоолигосахаридов 

и незначительное повышение кератансульфата. 

При исследовании биоптата костного мозга, печени 

выявляются так называемые пенистые клетки. Лече-

ние симптоматическое.

Инфантильный GM2-ганглиозидоз (болезнь Тея–
Сакса и болезнь Сандхоффа). В клинической картине 

характерна утрата приобретенных навыков и интереса 

к окружающему, усиление рефлекса Моро. Появляют-

ся нарушение зрения, гипотония мышц туловища, 

спастика в конечностях, гиперрефлексия, фармакоре-

зистентная эпилепсия. В соматическом статусе отме-

чается гепатоспленомегалия и деформация костей. 

Диагностика: при офтальмоскопии выявляют макуло-

дистрофию по типу вишневой косточки; на МРТ на-

блюдается повышение сигнала от базальных ядер и бе-

лого вещества, снижение сигнала от таламуса, 

позже – атрофия коры, расширение борозд, вентри-

куломегалия. Для установления диагноза проводится 

исследование бета-гексозаминидазы А и В в лейкоци-

тах (характерно снижение активности), а также био-

псия кожи, конъюнктивы, слизистой прямой кишки 

с определением мембранозных цитоплазматических 

телец. Лечение не разработано.

Метахроматическая лейкодистрофия. Заболевание 

дебютирует с гипотонии мышц конечностей, атаксии, 

отсутствия сухожильных рефлексов, нарушения пси-

хоречевого и моторного развития. Позже появляются 

спастическая нижняя параплегия, нистагм, наруше-

ния поведения, дистонические атаки. Диагностика 

основывается на характерных изменениях МРТ в виде 

очаговых изменений перивентрикулярного белого ве-

щества с последующим формированием «тигроидного 

паттерна». В цереброспинальной жидкости выявляют 

высокий уровень белка, на миографии отмечается 

снижение скорости проведения импульса по перифе-

рическим нервам. Основным методом подтверждения 

диагноза является определение активности арилсуль-

фатазы в лейкоцитах крови. В настоящее время не раз-

работано эффективного лечения заболевания. Прово-

дится трансплантация гемопоэтических клеток.
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Болезнь Ниманна–Пика, типы С и D. Заболевание 

проявляется затяжной желтухой новорожденных, ге-

патоспленомегалией. В неврологическом статусе вы-

является туловищная атаксия, гипердинамический 

синдром, задержка психоречевого развития, ранняя 

деменция, мышечная дистония, гиперкинезы. Пато-

гномоничны эпизоды катаплексий во время смеха, 

паралич взора вверх. Характер изменений на МРТ 

включает в себя корково-подкорковую атрофию, 

атрофию мозжечка, перивентрикулярную лейкопа-

тию. Лабораторная диагностика основана на обнару-

жении снижения активности сфингомиелиназы 

в лейкоцитах, а в биопсийном материале печени 

или селезенки – сфингомиелина. Для болезни Ни-

манна–Пика типа С разработано специфическое ле-

чение – препарат завеска (ингибитор синтеза гликос-

финголипидов).

Нейрональные цероидные липофусцинозы прояв-

ляются фармакорезистентными миклонус-эпилеп-

сиями, нарушением зрения, тетрапарезом, дистони-

ческими атаками, хореоатетозом, миоклонусом, 

полиневритическим синдромом, стереотипиями, 

симптомами аутизма. МРТ обнаруживает корково-

подкорковую атрофию, атрофию мозжечка. ЭЭГ 

выявляет потерю аттенуации при открывании глаз, 

сглаживание веретен сна, высокоамплитудные за-

тылочные спайки при фотостимуляции на низких 

частотах (2–4 Гц). Для подтверждения диагноза 

определяют активность фермента пальмитоилпро-

теинтиоэстеразы в лейкоцитах крови или культуре 

клеток кожных фибробластов, также проводят мо-

лекулярно-генетическое исследование. Лечение 

только симптоматическое.

Нарушения гликозилирования [10, 40]

Синдром Жакена. Для заболевания характерен 

мультисистемный характер поражения (вовлечение 

печени, почек, костно-мышечной системы, перикар-

да, нервной системы). Выявляются краниофациаль-

ные дизморфии (изменение кожи по типу «талового 

сала» или шагреневой кожи), задержка физического 

и психомоторного развития, мышечная гипотония, 

экстрапирамидные расстройства (торсионная дисто-

ния, хореоатетоз), косоглазие, эпилепсия, туловищ-

ная атаксия. В ряде случаев развиваются инсультопо-

добные эпизоды с угнетением сознания до сопора 

и комы. Для поздних стадий характерно появление 

кифосколиоза, симптомов преждевременного старе-

ния. Нейровизуализация выявляет атрофию моста, 

мозжечка, инфаркты головного мозга, преимущест-

венно в височных долях. Отмечается снижение ско-

рости проведения импульса по данным миографии. 

Для заболевания характерны изменения в гормональ-

ном профиле: повышение пролактина, инсулина, 

соматотропного и фолликулостимулирующего гормо-

нов. Основными методами подтверждения диагноза 

являются анализ сывороточного трансферрина (изо-

фокусирование) и методы ДНК-анализа (мутациии 

гена РММ2 на хромосоме 16р13) . Эффективных ме-

тодов лечения не разработано, проводится симптома-

тическая терапия.

Нарушение обмена металлов [12]

Болезнь Вильсона–Коновалова (гепатолентикуляр-
ная дегенерация) – нарушение метаболизма меди, 

приводящее к накоплению металла в центральной 

нервной системе и внутренних органах. В клинике 

наблюдаются поражение печени, экстрапирамидные 

симптомы, в том числе торсионная дистония, мышеч-

ная ригидность, тремор, хореоатетоз, баллизм, также 

встречаются психические нарушения, реже развива-

ется эпилепсия. Диагностика основывается на выяв-

лении снижения уровня церулоплазмина в крови, 

повышения экскреции меди с мочой; по данным МРТ: 

атрофия большого мозга и мозжечка, некроз базаль-

ных ядер. Патогномоничным признаком является 

определение кольца Кайзера–Флейшера при офталь-

москопии. Патогенетическое лечение: пожизненный 

прием пеницилламина (купренила).

Пантотенаткиназа-ассоциированная нейродегене-
рация (болезнь Галлервордена–Шпатца) проявляется 

задержкой моторного и речевого развития, прогрес-

сирующими нарушениями походки и мелкой мотори-

ки, дистоническими атаками. Позднее присоединяет-

ся хореоатетоз, развиваются дизартрия, пирамидная 

недостаточность, ригидность. В диагностике важна 

нейровизуализация, которая выявляет характерный 

признак – «глаза тигра» (накопление железа в базаль-

ных ганглиях вокруг некротизированного бледного 

шара). При офтальмоскопии часто встречается пиг-

ментный ретинит. Основным методом подтверждения 

диагноза является ДНК-анализ гена PANK2. Специ-

фического лечения не разработано.

Нарушение обмена пуриновых оснований [13]

Синдром Леша–Найхана характеризуется поведен-

ческими нарушениями (агрессия и аутоагрессия, сте-

реотипии, повреждение собственных частей тела), 

задержкой физического и психомоторного развития, 

гипотонией, дистоническими атаками. Заболеванию 

сопутствуют артриты, мочекаменная болезнь, урату-

рия, оранжевые кристаллы мочевой кислоты. В ана-

лизах крови отмечается повышенный уровень мочевой 

кислоты. Для заболевания проводится ДНК-диагно-

стика – ген HPRT локализован на участке q26 Х-хро-

мосомы. В лечении используется аллопуринол, одна-

ко его применение, как правило, не уменьшает 

выраженность неврологического дефицита.

Дистоническая буря (Status Dystonicus) – редкое 

осложнение при дистонии, является жизнеугрожаю-
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щим состоянием. Характеризуется постоянными ди-

стоническими атаками, следующими одна за другой 

практически без перерыва. Этиология различна: к ди-

стонической буре склонны торсионная дистония 1-го 

типа (DYT1), болезнь Галлервордена–Шпатца, к дан-

ному состоянию могут приводить сбои в работе ба-

клофеновой помпы, медикаментозные препараты, 

в том числе применяемые для лечения дистонии [19, 

32, 33, 36, 42]. Характерно развитие неконтролируе-

мой гипертермии (нередко приводящей к смерти в те-

чение нескольких часов), метаболических нарушений 

и рабдомиолиза с острой почечной недостаточностью. 

Диагноз является клиническим. Для исключения эпи-

лептического статуса проводят видео-ЭЭГ-монито-

ринг. Лечение осуществляется в отделении реанима-

ции: внутривенное введение бензодиазепинов, 

препаратов для общей анестезии (например, тиопен-

тала) [32, 33]. В некурабельных случаях альтернатив-

ным методом лечения является нейрохирургическое 

вмешательство (установка баклофеновой помпы 

или глубокая стимуляция внутренней части бледного 

шара) [33, 42].

Другие сходные с дистониями состояния

Синдром Сандифера – сгибание шеи, спины, опи-

стотонус, сочетающиеся с гастроэзофагеальным реф-

люксом и грыжей пищевода. Заболевание часто дебю-

тирует в возрасте до 1 года жизни, проявляясь 

гиперкинезами после приема пищи. Отмечаются 

трудности при глотании, неврологический статус 

в норме. Точная распространенность неизвестна, 

но у детей с гастроэзофагеальным рефлюксом син-

дром Сандифера встречается в 7,9 % случаев, а по от-

ношению ко всем неэпилептическим пароксизмам 

у детей до 5 лет он составляет 15 %. В большинстве 

случаев хирургическое лечение рефлюкса приводит 

к полному купированию пароксизмов. У остальных 

пациентов требуется лечение блокаторами дофами-

новых рецепторов и препаратами с антикомпульсив-

ным действием [5].

Стереотипии – механические повторения одних 

и тех же движений, жестов, поз, слов и оборотов ре-

чи, наблюдаемые преимущественно при психиче-

ских заболеваниях как одно из проявлений катато-

нии. Стереотипии могут быть очень разнообразны: 

гримасы (вытягивание рта в хоботок, наморщивание 

лба и бровей, беспричинная улыбка и т. д.), различ-

ные движения руками (поглаживание по лицу, маха-

ние, похлопывание и т. д.), своеобразные позы и по-

ходка (покачивание туловища, кружение на одном 

месте и т. д.), стереотипное повторение бессмыслен-

ных слов и фраз. Психологическим условием воз-

никновения стереотипий, по мнению E. Блейлера, 

является «понижение внимания и психической ак-

тивности, когда бессознательное выходит из-под 

контроля сознания и воли». Стереотипии могут на-

блюдаться и у здоровых людей во время задумчиво-

сти или при волнении, а также у здоровых детей 

до 1 года как этап формирования моторики. Стере-

отипии длятся несколько минут, повторяясь неодно-

кратно в течение дня, однотипны (что отражено 

в названии), провоцируются стрессом, волнением, 

раздражением и возбуждением. Часто сочетаются 

с аутизмом, синдромом гиперактивности, обсессив-

но-компульсивным расстройством и тиками [3]. 

Первичные (транзиторные) стереотипии возникают 

у детей от 6 месяцев до 2–3 лет. Неврологический 

статус и развитие в норме. Лечение не требуется. 

Вторичные стереотипии характерны для таких состо-

яний, как аутизм, синдром Аспергера, первазивное 

расстройство, синдром Ретта, умственная отста-

лость, сенсорная депривация, глухота / слепота, на-

следственные болезни обмена (болезнь Леша–Най-

хана), генетические синдромы, опухоли, прием 

психостимуляторов, нейролептиков, последствие 

нейроинфекции, травмы, психические расстройства 

(шизофрения, кататония, истерия).

Инфантильная мастурбация у детей младшего воз-

раста сопровождается необычными позами, которые 

ошибочно принимают за боли в животе и судороги. 

При мастурбации у девочек происходит сведение бе-

дер, как при пароксизмальной дистонии или эпилеп-

тическом педалировании. Критерии инфантильной 

мастурбации у девочек:

1) начало от 2 месяцев до 3 лет;

2) стереотипные движения тазом;

3) покраснение лица;

4) длительность эпизодов от 1 мин до нескольких 

часов;

5) отсутствует нарушение сознания;

6) нормальный неврологический статус;

7) можно прекратить эпизод переключением вни-

мания.

Лечение не требуется, важна просветительская бе-

седа с родителями [8].

Заключение

У детей младшего возраста дистонические гипер-

кинезы могут входить в структуру многих синдромов, 

которые имеют различные этиологические факторы, 

прогноз и лечение. Это требует применения всего 

спектра обследований, включающего проведение ме-

тодов нейровизуализации, продолженного видео-

ЭЭГ-мониторинга, генетических исследований в це-

лях уточнения диагноза. Для правильной диагностики 

надо также помнить о других различных пароксиз-

мальных состояниях детского возраста, клинически 

отличать их в зависимости от сопутствующих невро-

логических симптомов с учетом возрастных особен-

ностей.
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