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Внедрение в практику новейших методов генетических исследований позволило открыть основу коморбидности генетических эпилепсий и на-

рушений поведения с когнитивными расстройствами. В данной статье представлен случай мутации SYNGAP1 у пациентки 8 лет с симпто-

матической эпилепсией с эпилептическим миоклонусом век и атипичными абсансами, атипичным аутизмом с умственной отсталостью.

Подробный клинический разбор включает неврологический и психический статус, логопедическую характеристику и результат психологиче-

ского обследования, а также данные видео-ЭЭГ-мониторинга.
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Клинический случай мутации гена SYNGAP1,
с2214_2217delTGAG de novo у девочки с эпилепсией,
умственной отсталостью, аутизмом и двигательными

нарушениями

Внедрение в практику новейших методов генетиче-

ских исследований (секвенирование генома, хромосомный

микроматричный анализ, сравнительная геномная гибри-

дизация) позволило открыть основу коморбидности генети-

ческих эпилепсий и нарушений поведения с когнитивными

расстройствами. Клиническая картина данных синдромов,

помимо возможности развития эпилепсии, включает раз-

личную степень интеллектуального дефицита, симптомы

аутизма, двигательные нарушения. 

Э п и л е п с и я  и  н а с л е д с т в е н н ы е  з а б о л е в а н и я  
Эпилепсия – нередкое проявление наследственных за-

болеваний. Существует ряд хромосомных аномалий, при ко-

торых эпилепсия является облигатным или частым призна-

ком синдрома: парциальная моносомия 15q (синдром Ангель-

мана), кольцевая 20-я хромосома, трисомия 21 (синдром Дау-

на), частичная моносомия 4р (синдром Вольфа – Хиршхор-

на), синдром фрагильной Х-хросомы, синдром Миллера –

Дикера, трисомия 12р, кольцевая 14-я хромосома и др. [1–5].
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Согласно концепции «врожденного нарушения про-

цессов созревания мозга» (Н. Doose, 2000), некоторые на-

следственные заболевания сочетаются с «доброкачествен-

ными» «идиопатическими» формами эпилепсии. При

этом эпилепсия является следствием нарушения созрева-

ния мозга. В таких случаях на электоэнцефалограмме

(ЭЭГ) регистрируются доброкачественные эпилепти-

формные паттерны детства, а эпилептические приступы

могут быть полностью купированы (самопроизвольно или

под действием лечения) к пубертатному периоду. Подоб-

ное «доброкачественное» течение описано у некоторых

пациентов при синдроме Дауна, трисомии Х, синдромах

Ретта и Ангельмана,  кольцевой 20-й хромосомы, фра-

гильной Х-хромосомы [6, 7]. 

Для диагностики хромосомных синдромов важны ха-

рактеристика эпилепсии, ее электроклинические критерии:

возраст дебюта эпилептических приступов, их характер, ча-

стота, распределение по времени суток, возможная склон-

ность к серийному и статусному течению; динамика тече-

ния приступов по мере взросления пациента [4, 7].

А у т и з м  и  н а с л е д с т в е н н ы е  з а б о л е в а н и я
Понятие «аутизм» было введено в 1911 г. E. Bleuler [8]

у взрослых больных шизофренией как «отрыв от реальности

вместе с относительным или абсолютным преобладанием

внутренней жизни». На начальном этапе перед клинициста-

ми стояла проблема доказательства возможности формиро-

вания аутизма у незрелой личности ребенка. Уход от реаль-

ности, погружение в хотя и бедный, но собственный мир,

нередко ограниченный только однообразной деятельно-

стью, дал основание отнести этот вид расстройств у детей к

аутизму по E. Bleuler. Понятие «аутизм» быстро вошло в

практику психиатрии и стало широко использоваться при-

менительно не только к шизофрении, но и к другим патоло-

гическим состояниям. В 1943 г. L. Kanner [9] использовал

термин «аутизм» для описания расстройства, характеризую-

щегося неспособностью детей устанавливать нормальный

контакт с людьми и адекватно реагировать на ситуации с

первых дней жизни. Почти в это же время, в 1944 г., 

H. Asperger [10] употребил термин «аутизм» при описании

мальчиков с высоким интеллектом и расстройством способ-

ности контактировать с окружающими. 

В МКБ-10, адаптированной для практики в Россий-

ской Федерации (1995, 1999), выделяют: детский аутизм 

(F 84.0), атипичный аутизм (F 84.1), синдром Ретта (F 84.2),

другое дезинтегративное расстройство детского возраста 

(F 84.3), гиперактивное расстройство, сочетающееся с умст-

венной отсталостью и стереотипными движениями (F 84.4),

синдром Аспергера (F 84.5), другие общие расстройства раз-

вития (F 84.8), общее расстройство развития неуточненное

(F 84.9) [11].

В Научном центре психического здоровья РАН аутизм в

рамках разных нозологических форм, в том числе при ранней

детской шизофрении, длительное время изучался В.М. Ба-

шиной [12, 13], Н.В. Симашковой [14, 15]. Была разработана

классификация аутистических расстройств в детстве [16]: 

1. Детский аутизм эндогенного генеза. 

1.1. Синдром Каннера – эволютивный (классиче-

ский вариант).

1.2. Синдром Аспергера – конституциональный (ау-

тистическая психопатия).  

1.3. Детский аутизм процессуальный (при ранней

детской шизофрении и других инфантильных психозах). 

2. Детский аутизм экзогенного генеза. 

2.1. Аутистические расстройства, развивающиеся

при органических поражениях ЦНС (при детском цереб-

ральном параличе – ДЦП, – после тяжелых травм головно-

го мозга и др.).  

2.2. Аутистические психогенные расстройства. 

3. Аутистические расстройства при генетически обу-

словленной (хромосомной, обменной и т. п.) и другой пато-

логии. 

3.1. При синдроме Ретта. 

3.2. При синдроме Дауна. 

3.3. При синдроме ломкой X-хромосомы (X-Fra). 

3.4. При фенилкетонурии. 

3.5. При факоматозах (туберозный склероз). 

3.6. При других заболеваниях. 

4. Аутистические расстройства неустановленного ге-

неза.

К основным диагностическим критериям расстройств

аутистического спектра по МКБ-10 (1994) относят:

• качественные нарушения социального взаимодейст-

вия; 

• качественные изменения коммуникации; 

• ограниченные и повторяющиеся стереотипные шаб-

лоны в поведении, интересах, деятельности; 

• наличие неспецифических проблем (страхи, возбуж-

дение, нарушения сна и приема пищи, приступы ярости, аг-

рессия, самоповреждения); 

• манифестация симптомов до 3-летнего возраста.

Считается, что расстройства аутистического спектра

(РАС) определяются комплексным воздействием ряда экзо-

генных (токсические, инфекционные, гипоксические, пси-

хогенные и т. д.) и эндогенных факторов, в том числе генети-

ческих. Рассматриваются биологические гипотезы РАС (ге-

нетические, дизнейроонтогенетические, нейрохимические,

опиоидная, иммунологические, в том числе аутоиммунная),

а также «аффективная» и «когнитивная» теории [15].

Несмотря на противоречивость  данных о механизмах

формирования аутизма, ряд авторов склоняется к  общему

выводу, что причиной  аутизма является аномальное развитие

мозга, которое начинается до рождения и наиболее отчетли-

во проявляется только  в конце младенческого периода [17].

Психологический подход рассматривает аутизм как

сложную модель психического дизонтогенеза (нарушения

развития). По классификации В.В. Лебединского [18], аути-

стический тип дизонтогенеза базируется на асинхронии

развития. Иногда аутизм сочетается с проявлениями других

типов дизонтогенеза 

Сложность диагностики и описания  аутистического

развития  связана с тем, что нарушения при РАС охватыва-

ют практически все сферы  развития  ребенка – моторную,

речевую, когнитивную, эмоциональную, коммуникатив-

ную. Во многих  случаях  аутистический синдром  у детей

наблюдается  при сложном сочетании  различных этиологи-

ческих факторов, поэтому возможны варианты сочетания  в

развитии разных  типов отклоняющегося развития [18].

Аутизм при генетических и хромосомных нарушениях

хорошо изучен. Часто аутизм встречается при синдроме

фрагильной Х-хромосомы (25–47% случаев), синдроме Да-

уна (5–10%), туберозном склерозе (16–48%), а также син-



дромах Ангельмана, Жубера, Коэна, эпилептических энце-

фалопатиях, особенно, синдроме Веста [19, 20].

Хромосомные и генетические аномалии настолько ча-

сты при аутизме, что в настоящее время именно с реализа-

цией патологических генов связана кортикально-дисконне-

ктивная модель данного расстройства: аномальное развитие

нейрона и аномальное формирование синапса → наруше-

ние процессов возбуждения/торможения в развивающемся

мозге → нарушение развития коммуникативной сферы, ре-

чевого развития, самоконтроля [21].  

Приводим клинический случай микроделеции гена

SYNGAP1 у девочки 8 лет с миоклоническими абсансами,

умственной отсталостью, аутизмом и двигательными нару-

шениями (дистонией и атаксией при ходьбе). Представлен-

ный случай – 11-я в мире, по данным OMIM, мутация гена

SYNGAP1 [22]. 

Больная Д., 8 лет, последние 4 года наблюдается в Ин-

ституте детской неврологии и эпилепсии имени Святителя

Луки в связи с эпилепсией (миоклонические абсансы), грубой

задержкой психоречевого развития и особенностями обще-

ния. Диагностический поиск проводился на протяжении все-

го периода наблюдения одновременно с подбором антиэпи-

лептических препраратов (АЭП) в сочетании с коррекцион-

ными занятиями.

Диагноз: генерализованная эпилепсия с атипичными абсан-

сами с миоклоническим компонентом и эпилептическим миокло-

нусом век. Атипичный аутизм с умственной отсталостью. 

Отстает в развитии (говорит отдельные слова, простые

фразы из двух слов). Тяжело вступает в общение, избиратель-

но контактная, от стеснения может вести себя демонстра-

тивно – плеваться, показывать язык.  Часто делает вид, что

не слышит. Капризная, упрямая впоть до падения на пол, упи-

рается, может что-то бросить, топает ногами, не понимает

правил поведения. Отказывается самостоятельно одеваться,

выполнять гигиенические мероприятия, сама в туалет не

идет, терпит «до последнего». Самостоятельно ест только

то, что нравится, аппетит избирательный, плохо жует. 

Наследственность по эпилепсии, психозам не отягощена.

Девочка родилась от 2-й нормально протекавшей бере-

менности у матери 26 лет, от первых срочных (на 39-й неделе)

стремительных родов. При рождении масса тела – 3120 г, рост –

49 см, окружность головы – 34 см, оценка по шкале Апгар –

8/8б. Моторное развитие протекало с задержкой:  села в 8 мес,

пошла в 1 год 6 мес, речевое развитие – с грубой задержкой: сло-

ва начала произносить с 1 года, неактивно, слова появлялись и

пропадали, фразы говорит с 5–6 лет. С 2 лет просилась в туа-

лет. По поводу отставания в развитии неоднократно получала

стимулирующие препараты под наблюдением невролога. 

С раннего возраста избирательно контакта, но к обще-

нию с детьми всегда стремилась, росла неусидчивой, требова-

тельной. В возрасте 2–3 лет кусала себя, когда злилась. Иг-

рушками интересовалась выборочно, в основном музыкальны-

ми. Любила играть со струей воды, если что-то хотела, брала

руку взрослого и указывала ей, сама не показывала. Любила

смотреть, когда кто-то лепит, рисует, сама это делать от-

казывалась до 5-летнего возраста. Боялась резких звуков (фе-

на), яркого света, стричь ногти, волосы (боится до сих пор). 

С 4,5 лет обучалась в комбинированном детском саду, в группе

для детей с задержкой психоречевого развития, была там са-

мой тяжелой по состоянию: не хотела одеваться, раздевать-

ся, не просилась в туалет. Воспитателей выделяла, с детьми

могла общаться непродолжительное время, к занятиям при-

влекалась. Дома или по дороге домой отмечались истерики.

С 2 лет при проведении рутинного ЭЭГ-исследования ре-

гистрировалась эпилептиформная активность, приступов не

наблюдалось. 

В 5 лет дебютировали эпилептические приступы в виде

эпилептического миоклонуса век, в связи с чем был назначен

препарат вальпроевой кислоты, приступы купировались. На

фоне АЭП отмечены побочные эффекты в виде вялости, сни-

жения аппетита и массы тела. В связи с низкой комплаент-

ностью родителей пациентки препарат вальпроевой кислоты

был отменен. Родители аргументировали отказ от приема

АЭП выраженными побочными реакциями лечения и отсутст-

вием положительной динамики: несмотря на ремиссию при-

ступов, отмечены замедление психоречевого развития, нарас-

тание поведенческих нарушений. После отмены вальпроата

приступы эпилептического миоклонуса век продолжались, и

через несколько месяцев родители вновь обратились к эпилеп-

тологу. При продолженном видео-ЭЭГ-мониторинге отмеча-

лись: фотопароксизмальная реакция, диффузная полипик-вол-

новая активность с акцентом в лобных отведениях, атипич-

ные абсансы с миоклоническим компонентом, эпилептический

миоклонус век. После разъяснения ситуации родители согласи-

лись на лечение препаратом вальпроевой кислоты в другой

форме. Приступы купировались на несколько месяцев, затем

возобновились с меньшей интенсивностью. Поскольку повыше-

ние дозы вальпроата родителями категорически отвергалось,

пациентка переведена на леветирацетам в средней терапев-

тической дозе. Клинически приступов не отмечалось.

В возрасте 7 лет возник вопрос о выборе вида и формы обу-

чения. В связи с этим одновременно с лечением у эпилептолога

ребенку проводили подбор корректоров поведения (рисполепт, а

затем терален) с учетом явлений аутизма и задержки разви-

тия, а также занятия с врачом лечебной физкультуры (ЛФК)

для уменьшения выраженности атаксии и укрепления мышц ту-

ловища. За 6 мес девочка прибавила 5 кг, приступы участились.

При обследовании: дефицит массы тела, нарушение

осанки; гиперсаливация; диффузная мышечная гипотония с

элементами дистонии и пластического гипертонуса. 

Тревожится в новой обстановке, поначалу не хочет за-

ходить в кабинет, боязливо прячется за родителей, требует

длительного периода адаптации. Неловкая, походка неуверен-

ная, периодически привстает на носки, в кистях рук отмеча-

ются атетозоподобные движения, поднимает и удерживает

руки на уровне живота, груди, стереотипно потряхивает

ими, манерна, чудаковата. Рот полуоткрыт, наблюдается

слюнотечение.

С побуждением, сопротивлением идет на контакт, сен-

ситивна. Визуальный контакт нестойкий, взгляд бывает при-

стальным, осмысленным. Требует побуждения к совместной

деятельности, с посторонней помощью называет предметы по

картинкам, в игровой комнате ходит только с матерью, сама

игрушки не берет, пытается делать это опосредованно рукой

матери. 

Настроение лабильное, эмоционально однообразна, от-

мечаются гримасы в лицевой мускулатуре, иногда помаргива-

ет. Речь бедная, словами пользуется мало, разные предметы

может называть одним слогом, запас знаний и представлений

об окружающем снижен, 4-й лишний не выделяет, пресыщае-

ма. Более благодушной становится к концу осмотра, улучша-

ется визуальный контакт, говорит «пока». 
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Вступает в контакт избирательно, после длительного

периода адаптации. В дальнейшем, при заинтересованности,

взаимодействует и принимает помощь взрослого. После адап-

тации проявляет себя расторможенной, не удерживающейся

на месте. Временами негативна, иногда производит впечат-

ление растерянной. Походка своеобразная, дистоническая, но

временами нормализуется. Лицо гипомимичное.

Продуктивная деятельность снижена, неустойчива –

быстро пресыщается любой целенаправленной деятельностью.

Снижены темповые характеристики мыслительного процес-

са. Отмечаются колебания работоспособности, при общей

тенденции к ее недостаточности. Критичность снижена, по-

ложительные оценки воспринимает адекватно, проявляет ра-

дость, но быстро истощается. Внимание неустойчиво, что

требует частого переключения на другой вид деятельности.

Отмечается недостаточный объем запоминания. При выпол-

нении заданий наибольшее затруднение испытывает при пере-

носе на плоскость объема и подборе аналогий. Хорошо выполня-

ет задание по образцу, принимает помощь, пытается проеци-

ровать задание «на себя». 

Речь бедная, смазанная, с элементами элективного мутиз-

ма. Нарушена и недостаточна коммуникативная функция речи. 

В интеллектуальном развитии отмечается грубое от-

ставание. Познавательный интерес сильно редуцирован и от-

личается высокой избирательностью. Кругозор ограничен, зна-

ния даже об окружающем отрывочны и бессистемны. Наруше-

ние коммуникации близко к степени социальной дезадаптации.

Импрессивная речь сформирована на бытовом уровне и

частично на уровне лексических тем: «овощи», «фрукты», «иг-

рушки», «семья». 

Экспрессивная речь бедная, представлена простой фразой

при высокой мотивации ребенка (не более 3–4 слов в предложе-

нии). Употребляет в речи существительные и местоимения

(мой, моя, мои), согласовывает существительные и числитель-

ные (до 3). Объем понимания речи снижен в момент абсансов. 

Фонематическое восприятие и воспроизведение недос-

таточно сформированы. Дифференциация сходных по образо-

ванию языковых фонем отсутствует.

Темп речи убыстренный, часто употребляет слоги как

замены слов. Ритмическая сторона выдерживается в словах

одно- и двусложных, в словах сложно-структурных требует-

ся помощь взрослого. 

Видео-ЭЭГ-мониторинг: фотопароксизмальная реак-

ция, полипик-волновая активность со свойством к диффузно-

му распространению Регистрируются атипичные абсансы с

миоклоническим компонентом и эпилептический миоклонус

век. Приступы провоцировались закрыванием глаз (см. рису-

нок, а, б).

Магнитно-резонансная томография (МРТ) и ангиогра-

фия головного мозга – без патологии.

Генетическое обследование: 

• кариотип (РФ): 46,ХХ, HET 15q11.2;

• флюоресцентная гибридизация in situ (РФ): исключены

синдромы Ретта, Ангельмана, GLUT1;

• хромосомный микроматричный анализ (США): норма;

• секвенирование всего генома, сравнительная геномная

гибридизация (США, Medical Genetics Laboratories, Baylor):

SYNGAP1, с2214_2217delTGAG, de novo, гетерозиготная. 

На основании данных анамнеза, клинических, элетроэн-

цефалографических и МРТ особенностей, а также с учетом

результатов генетического обследования установлен диагноз:

синдром SYNGAP1 (Synaptic RAS-GTP-ase-activating protein 1,

синоним: умственная отсталость, аутосомно-доминантная

5-го типа – АД-УМО-5). Симптоматическая эпилепсия с эпи-

лептическим миоклонусом век и атипичными абсансами. Ати-

пичный аутизм с умственной отсталостью.

Назначено лечение: кеппра (сироп) 1500 мг/сут в 2 прие-

ма. Рисполепт 2 мг/сут в 2 приема; переносимость препарата

хорошая, однако отмечались быстрая прибавка массы тела и

учащение миоклоний век. В связи с этим принято коллегиаль-

ное решение заменить рисполепт на терален как более слабый

атипичный нейролептик.

Посещает занятия с логопедом-дефектологом, нейроп-

сихологом, врачом ЛФК. 

О б с у ж д е н и е  
В реализации синдрома SYNGAP1 задействован ген

SYNGAP, локус 6p21.32, OMIM603384.

АД-УМО-5 характеризуется интеллектуальной недос-

таточностью средней или среднетяжелой степени с задерж-

кой психомоторного развития в первые 6 лет жизни. Непо-

стоянным проявлением синдрома являются: эпилепсия

(описаны различные виды приступов), аутизм, микроцефа-

лия [23]. МРТ в норме. 

Пациентка Д., 7 лет: а – при проведении видео-ЭЭГ-мониторинга в состоянии бодрствования зарегистрирован атипичный аб-

санс, сопровождающийся на ЭЭГ появлением диффузного низкой степени билатеральной синхронизации разряда, частотой 

2,5–3 Гц, с региональным началом в правой лобной области; б – после прикрывания глаз на ЭЭГ регистрируется появление 

биокципито-парието-темпорального разряда с последующим диффузным распространением

а б



F.F. Hamdan и соавт. [24] идентифицировали три раз-

личные мутации de novo SYNGAP1 в гетерозиготном состоя-

нии у 3 из 94 пациентов с умственной отсталостью. У дан-

ных пациентов отмечались глобальная задержка развития, в

том числе моторного, гипотония, грубая задержка речевого

развития, отсутствие грубых аномалий развития. Авторы

выделили такие непостоянные проявления, как косоглазие,

эпилепсия (с хорошим ответом на препараты), аутизм. Поз-

же мутации SYNGAP1 идентифицированы у 9 из 142 пациен-

тов с аутизмом и у 6 из 143 пациентов с шизофренией.

При дальнейшем наблюдении за своими пациента-

ми F.F. Hamdan и соавт. [25] отметили поведенческие

особенности аутистического спектра – отказ от общения

с другими детьми, импульсивность, колебания настрое-

ния, упрямство. 

M.H. Berryer и соавт. [26] описали 5 пациентов с мута-

цией SYNGAP1. Все дети развивались с задержкой на 1-м го-

ду жизни, затем наблюдался выраженный интеллектуальный

дефицит. У 4 пациентов отмечалась эпилепсия, у 3 – аутизм. 

G.L. Carvill и соавт. [27] обследовали 500 пациентов с

эпилептическими энцефалопатиями методом секвенирова-

ния генома, при этом у 5 пациентов выявлена мутация 

SYNGAP1. На основании собственных наблюдений авторы

заключают, что мутация SYNGAP1 является причиной эпи-

лептических энцефалопатий в 1% случаев. Клиническая

картина эпилепсии у пациентов с эпилептической энцефа-

лопатией, тяжелой умственной отсталостью и расстрой-

ством аутистического спектра включала: в одном случае

атипичные абсансы в сочетании с атоническими, диалепти-

ческими и миоклоническими приступами, в другом – аб-

сансы в сочетании с миоклониями, в третьем – полиморф-

ные приступы с дебютом на 1-м году жизни. 

L.L. Klitten и соавт. [28] описали случай транслокации

SYNGAP1 у пациента с интеллектуальной недостаточно-

стью, нарушениями речи и эпилепсией с миоклоническими

абсансами.

K. Writzl и A.C. Knegt [29] представили случай микро-

делеции 6р21.3 с вовлечением гена SYNGAP1 с клинически-

ми проявлениями в виде умственной отсталости, эпилеп-

сии, грубого недоразвития речи.

J.P. Clement и соавт. [30] установили, что мутации 

SYNGAP1 поражают глутаматергические синапсы в гиппо-

кампах в первые недели после рождения. Выявлены анома-

лии размера, формы шипиков, снижение их подвижности и

нарушения выпуска нейромедиаторов. Повышена актив-

ность глутаматных рецепторов. SYNGAP1 отвечает за баланс

возбуждения/торможения в гиппокампе, в результате мута-

ции повышаются электрическая возбудимость нейрона и ве-

роятность эпилептических приступов. Происходят измене-

ния в нейрональных сетях, которые поддерживают функции

гнозиса и поведенческих реакций (например, в гиппокампе),

что, вероятно, приводит к интеллектуальному недоразвитию

и нарушению памяти. Эти исследования выявили связь ано-

мального созревания глутаматных синапсов в период разви-

тия мозга и формирования стойкого дефекта поведения.

Клиническая картина у ранее описанных пациентов

представлена в таблице. 

Анамнез заболевания у нашей пациентки иллюстри-

рует невероятную сложность дифференциального диагноза

эпилептических энцефалопатий и хромосомных наруше-

ний при отсутствии изменений на МРТ. При эпилептиче-

ских энцефалопатиях когнитивные и поведенческие нару-

шения возникают как следствие неконтролируемых присту-

пов и эпилептиформной активности высокого индекса. На-

против, хромосомная или генетическая аномалия вызывает

у пациента и эпилепсию, и двигательные нарушения, и рас-

стройства поведения аутистического спектра с интеллекту-

альным дефицитом или без него [26]. При этом мутации мо-

гут, возникать как de novo, так и наследоваться с низкой пе-

нетрантностью и различной экспрессивностью [22]. Ати-

пичные абсансы и эпилептический миоклонус век могут

выявляться не только при данной патологии, но и при дру-
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Х а р а к т е р и с т и к а  1 0  п а ц и е н т о в  с  м у т а ц и е й  S Y N GA P 1 ,  п о  д а н н ы м  OM I M  н а  о к т я б р ь
2 0 1 3  г . ,  в к л ю ч а я  с о б с т в е н н ы е  н а б л ю д е н и я  [ 2 2 ]

Мутация                                                                                                                                 Фенотип

SYNGAP1, LYS138TER

SYNGAP1, ARG579TER

SYNGAP1, 1-BP DEL, 2438T

SYNGAP1, 501, G-A, -1

SYNGAP1, 1-BP DEL, 2677C

SYNGAP1, IVS13DS, G-A, +1

SYNGAP1, TRP362ARG

SYNGAP1, PRO562LEU

SYNGAP1, TRP267TER

SYNGAP1, ARG143TER

SYNGAP1, с2214_2217delTGAG
(собственное наблюдение)

Ж., умственная отсталость

То же

« »

М., тяжелая умственная отсталость, эпилепсия, нарушения сна, отсутствие речи, нормальный фенотип

Ж., 8 мес, грубая задержка психомоторного развития, эпилепсия, возбудимость. МРТ – норма 

М., 13 лет, среднетяжелая умственная отсталость, нарушения поведения и настроения

М., 3,5 года, умственная отсталость, эпилепсия, аутизм

Ж., 4 года, умственная отсталость, аутизм

Ж., 26 лет, аутизм, эпилептическая энцефалопатия. Атипичные абсансы с 3 лет, позже – атонические,
диалептические, миоклонические приступы, регресс

Ж., 7 лет, аутизм, эпилептическая энцефалопатия, задержка развития, атипичные абсансы с 10 мес, 
миоклонии век, регресс 

Ж., 7 лет, умственная отсталость, аутизм, эпилепсия – атипичные абсансы, эпилептический 
миоклонус век с 3 лет
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гих генетических и хромосомных заболеваниях – при син-

дромах Ангельмана, трипло Х, Дауна, туберозном склерозе

и др. [4, 31, 32].

После верификации генетического дефекта тактика

лечения у нашей пациентки не претерпела изменений. Од-

нако стал возможен анализ данных литературы, касающих-

ся коррекционных и развивающих занятий с пациентами,

имеющими мутацию SYNGAP1. Врачам и родителям стал яс-

нее прогноз, появилась возможность сравнить результаты

лечения с представленными в литературе [33]. Можно за-

ключить, что наша пациентка обладает наименьшей степе-

нью умственной отсталости и единственная из всех описан-

ных посещает учебное заведение. Более того, по мере про-

ведения занятий с дефектологом и врачом ЛФК у ребенка

продолжается процесс развития. Наиболее вероятное объ-

яснение этого факта – эффективность российской коррек-

ционной педагогики, однако обсуждение этого вопроса вы-

ходит за рамки данной статьи.  

Какова же ценность точного диагноза на основании

дорогостоящих генетических анализов, ряд которых не про-

водится в Российской Федерации? Точный (генетический)

диагноз определяет программу лечения (выбор препарата!),

прогноз как консервативной и оперативной терапии эпи-

лепсии, так и в целом жизни ребенка. Также важен прогноз

дальнейшего деторождения для родителей – риск повтор-

ного рождения ребенка с мутацией SYNGAP1 составляет не

более 3%. Кроме того, здесь есть и чисто академический ин-

терес: пополнение базы данных OMIM, что имеет высокую

практическую ценность. 

Генетические исследования актуальны с научной точ-

ки зрения, поскольку позволяют объяснить коморбидность

эпилепсии с нарушениями развития, понять патогенез. 

В будущем для лечения таких нарушений предполагается

использовать синтез АЭП и нейролептиков-антипсихоти-

ков, направленных непосредственно на мишень – патоло-

гический белок синапсов. 
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