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Пароксизмальная дискинезия (ПД) является ред-
ким полиэтиологическим заболеванием, характери-
зующимся внезапными приступами непроизвольных 
движений в мышцах лица, туловища и конечностей 
[2, 7]. Выделяют первичную и вторичную (симпто-
матическую) ПД, развивающуюся на фоне какого-
либо заболевания или являющуюся осложнением 
лекарственной терапии [6, 7]. Первичная ПД вклю-
чает четыре формы в зависимости от условий воз-
никновения двигательных пароксизмов: 1) кинезио-
генную; 2) некинезиогенную; 3) ПД, индуцируемую 
физической нагрузкой; 4) гипногенную [18]. ПД, ин-
дуцируемую физической нагрузкой, нередко относят 
к группе кинезиогенной. Гипногенная ПД характе-
ризуется приступами дистонических, хореатетозных 
или гемибаллических движений, возникающих во 
время медленного сна. Отмечают, что эти приступы 
практически невозможно отличить от ночных при-
падков лобной эпилепсии. В связи с этим в настоя-
щее время эту форму ПД рассматривают как вариант 

клинического спектра лобной эпилепсии, особенно 
в тех случаях, когда приступы возникают только во 
сне [8, 10, 18].

В литературе встречаются единичные описания 
сочетания нескольких форм ПД у одного пациента. 
Приводим собственное наблюдение.

П а ц и е н т  Б., 3 лет, находился на обследовании 
и лечении в клинике нервных болезней им. А.Я. Ко-
жевникова. При поступлении ребенка в клинику ро-
дители пациента отмечали, что у него бывают при-
ступы насильственных движений в конечностях по 
типу выворачивания и в лице по типу гримаснича-
ний, возникающие в дневное время в начале произ-
вольной двигательной активности, особенно после 
периода покоя, а также спонтанно во время ночного 
сна. Длительность приступов не превышает несколь-
ких минут, частота колеблется от 10 до 100 в сутки. 
После каждого приступа следующий развивается не 
менее чем через 20—30 мин. Кроме двигательных 
пароксизмов, родителей беспокоила также каприз-
ность и эмоциональная лабильность ребенка.

Впервые приступы насильственных движений 
возникли в возрасте 8 мес и вначале проявлялись 
эпизодами «гримасничаний». Со временем симпто-
матика нарастала, гиперкинезы распространились 
на мышцы рук и ног, что порой приводило к падени-
ям. В возрасте 2 лет родители впервые обратились 
за медицинской помощью. Ребенку был назначен 
тиапридал 100 мг/сут с постепенным повышением 
дозы до 150 мг/сут. В связи с недостаточной эффек-
тивностью проводимой терапии и прогрессирова-
нием заболевания тиапридал был заменен на тегре-
тол 400 мг/сут, однако отмечалось лишь временное 
урежение двигательных пароксизмов. Назначение 
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L-дофа-содержащего препарата наком 62,5 мг/сут 
вызвало у пациента учащение дневных приступов, 
препарат был отменен и пациент продолжил прини-
мать тегретол в прежней дозе (400 мг/сут).

Ребенок от 1-й беременности, протекавшей с 
угрозой прерывания. Масса при рождении 3300 г, 
длина 50 см, оценка по шкале Апгар 9—10 баллов. 
С первых месяцев жизни отмечалась задержка пси-
хомоторного развития с поздним формированием 
двигательных навыков и речи: голову держит с 3 мес, 
сидит с 6—8 мес, стоит с 11 мес, ходит с 16 мес, от-
дельные слова произносит с 1 года, фразовая речь с 
2,5 лет. В 3 года к моменту поступления фразы из 
двух слов, словарный запас беден, не соответствует 
возрасту. Не сформирован контроль тазовых функ-
ций, не владеет навыками самообслуживания.

Во время беременности у матери пациента был 
диагностирован дебют рассеянного склероза. До на-
стоящего времени отмечалось несколько обострений 
заболевания, проявлявшихся двоением и парезом 
правой ноги, проводилась пульс-терапия глюко-
кортикоидами с положительным эффектом. Отец 
ребенка с детских лет страдает инфекционно-ал-
лергической бронхиальной астмой. Таким образом, 
семейный анамнез отягощен по аутоиммунным за-
болеваниям.

При осмотре обращали на себя внимание каприз-
ность и негативные реакции ребенка на контакт с 
врачом. В соматическом статусе отмечены стигмы 
дисэмбриогенеза: изодактилия и кожная синдак-
тилия пальцев стоп, а также гипермобильность су-
ставов конечностей. В неврологическом статусе — 
оживление сухожильных рефлексов с рук и ног без 
разницы сторон и патологических знаков. Мать па-
циента указала на то, что временами ребенок жалу-
ется на неприятные ощущения в конечностях, где 
позже развиваются двигательные пароксизмы. При 
наблюдении за ребенком в отделении зафиксирова-
ны кратковременные 1—3-минутные приступы хо-
реоатетоидных гиперкинезов в руках и ногах, возни-
кавшие в ответ на начало произвольного движения, 
более выраженные в правых конечностях и периоди-
чески распространявшиеся на мышцы лица справа. 
Во время двигательных пароксизмов нарушалась 
походка, ребенок пытался найти опору, хватался за 
окружающие предметы, иногда падал. Сознание во 
время приступов всегда было сохранено: ребенок 
вступал в речевой контакт и отвечал на вопросы. 
Между приступами отмечалась непостоянная дис-
тоническая установка правой руки. В повседневной 
деятельности ребенок предпочитает пользоваться 
левой рукой — рисует, берет игрушки чаще левой, 
чем правой, рукой. Неясно, является ли он левшой, 
или же это вынужденная адаптивная реакция.

Патопсихологическое обследование проводили 
с помощью наблюдения и совместной игровой де-
ятельности. Заключение: задержка психоречевого 
развития, общая моторная и координаторная не-
ловкость, несформированность двигательных и ког-
нитивных функций, таких как пространственные 
представления, внимание, речь, мышление, целе-

направленная произвольная деятельность. В пове-
дении преобладает игровая мотивация, игра носит 
характер манипуляций с предметами, сюжетная со-
ставляющая не сформирована; эмоционально-мо-
тивационная сфера сформирована недостаточно 
хорошо, эмоциональная лабильность усугубляется 
гиперопекой со стороны матери.

Данные лабораторного обследования. Кли-
нический анализ крови и мочи, биохимический 
анализ крови без патологии. Показатели гормо-
нов щитовидной и паращитовидных желез: Т3 
(своб.) 8,5 ммоль/л (норма 8,5 ммоль/л); Т4 (своб.) 
8,4 ммоль/л (норма 10 ммоль/л); ТТГ 5,3 ммоль/л 
(норма 0,3—4 ммоль/л); антитела к ТПО в норме; 
кальцитонин 13 пг/мл (норма < 8,4 пг/мл). Содер-
жание электролитов крови (Na, K, Ca) в норме. Со-
держание Fe и Cu в сыворотке крови и моче также 
находилось в пределах нормальных значений. Це-
рулоплазмин сыворотки крови 0,56 г/л (норма 0,3—
0,6 г/л). При исследовании катехоламинов суточной 
мочи не выявили увеличения экскреции дофамина 
(39,6 мкг/сут при норме 40 мкг/сут). Содержание 
нейронспецифической энолазы (NSE) в сыворотке 
крови 34,31 МЕ/мл (норма < 16,3 МЕ/мл). Концен-
трация карбамазепина в сыворотке крови до и по-
сле приема тегретола: 1-я проба 4,7 мкг/мл; 2-я — 
7,03 мкг/мл (норма до 4—12 мкг/мл).

Результаты магнитно-резонансной томографии 
(МРТ) головного мозга: срединные структуры не 
смещены, желудочки обычных размера и формы, 
симметричны; субарахноидальные пространства не 
расширены; сигнал от белого вещества соответству-
ет нормальному для данного возраста состоянию 
миелина; перивентрикулярные зоны интактны; кор-
тикальная пластинка без явных дисгармонических 
изменений рисунка коры; гиппокамп и парагиппо-
кампальные регионы без нарушений структуры.

Проведен ЭЭГ-видеомониторинг с регистрацией 
дневного сна. На электроэнцефалограммах бодрство-
вания базовый ритм не выражен. В задних отделах 
при открытых глазах нерегулярные группы ритмич-
ных θ-волн частотой 5—7 Гц, амплитудой до 50 мкВ, 
при кратковременном закрывании глаз фрагменты 
затылочного ритма 4 Гц до 120 мкВ длительностью 
не более 1 с. Преобладает активность полиритми-
ческого характера амплитудой до 50—60 мкВ, ко-
торая состоит преимущественно из колебаний θ-, 
α- и β-диапазонов. Фотореакции неотчетливые. Ги-
первентиляцию провести не удалось. При засыпании 
гипногогические вспышки билатерально-синхронно-
го ритма 4 Гц до 140 мкВ с максимумом в вертекс-
ных отделах и акцентом справа. На электроэнцефало-
граммах сна гиперсинхронные сонные веретена 9 Гц 
амплитудой до 300 мкВ с преобладанием в передних 
отделах. В глубоком сне Δ-волны амплитудой до 1000 
мкВ. Из Δ-сна развился привычный приступ, который 
сопровождался признаками пробуждения на электро-
энцефалограммах. Клинически приступ проявлялся 
насильственными движениями преимущественно 
хореического и гемибаллического характера, наблю-
дали непостоянное тоническое напряжение мышц 
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дистальных отделов правой руки, в конце приступа 
присоединились движения в правой половине лица 
по типу хореоатетоидных. Длительность приступа 
составила около 3 мин с постепенным нарастанием 
симптомов в его начале и таким же постепенным 
угасанием в конце. Заключение: признаки задержки 
созревания ЭЭГ, эпилептической активности не об-
наружено, клинические и ЭЭГ-проявления зареги-
стрированного приступа характерны для ПД.

Обсуждение
Ведущим в клинической картине представленного 

пациента является синдром двигательных нарушений 
в виде кратковременных приступов насильственных 
движений в конечностях и лице с преобладанием 
справа, не сопровождавшихся нарушением сознания. 
Характер движений по типу хореатетоидных в соче-
тании с элементами дистонии, сохранное сознание во 
время приступов и провокация произвольным движе-
нием позволяют отнести их к кинезиогенной ПД. Для 
нее типичны возникновение атаки гиперкинезов по-
сле периода покоя и наличие рефрактерного периода 
после приступа [10, 18]. Характерно также появление 
неприятных ощущений в конечности перед началом 
насильственных движений. До 70% пациентов с ПД 
описывают сенсорную ауру перед двигательным па-
роксизмом в виде ощущения покалывания, ползания 
мурашек, жжения, онемения, прохождения электри-
ческого тока или мышечного напряжения в тех частях 
тела, в которых затем развивается гиперкинез, при 
этом сенсорные проявления, как правило, начинают-
ся в дистальной части конечности [6, 12]. Превали-
рование симптомов на одной стороне, возможность 
падения во время приступов и высокая частота парок-
сизмов, достигающая 100 в сутки, также являются ха-
рактерными особенностями этой формы ПД. Частота 
и длительность приступов отличают кинезиогенную 
ПД от некинезиогенной. Согласно классическим опи-
саниям, у 76% пациентов с кинезиогенной ПД дли-
тельность атак составляет секунды, реже встречают-
ся случаи продолжительностью в несколько минут, но 
не более 5 мин [10]. Для некинезиогенной ПД харак-
терны редкие (от 3 раз в сутки до 1 раза в несколько 
месяцев и более) длительные двигательные пароксиз-
мы, обычно от 30 мин до 4 ч. Временной параметр яв-
ляется важным дифференциальным критерием: даже 
если приступы не провоцируются движением, но 
имеют короткую длительность, их принято расцени-
вать как эквиваленты кинезиогенной ПД, поскольку 
они одинаково отвечают на лекарственные препараты 
[10]. Кроме произвольных движений, секундные па-
роксизмы могут провоцироваться гипервентиляцией, 
неожиданным внешним стимулом или стрессовой си-
туацией, чего, однако, не наблюдалось у нашего паци-
ента. Раннее начало заболевания в возрасте 8 мес не 
противоречит диагнозу, так как возраст, в котором оно 
дебютирует, может варьировать от 6 мес до 40 лет, 
хотя обычно первые симптомы появляются в период 
7—15 лет [3, 4, 10, 18].

В соответствии с международными рекомендаци-
ями каждый случай ПД следует дифференцировать 

от эпилепсии [10]. Эти состояния не всегда легко 
различить, поскольку у больных ПД нередко обна-
руживают эпилептические изменения в рутинной 
межприступной электроэнцефалограмме, для купи-
рования двигательных пароксизмов используют про-
тивоэпилептические препараты, кроме того, у части 
пациентов на 1-м году жизни отмечаются эпилепти-
ческие припадки или имеются фебрильные судороги 
в анамнезе [6, 8]. Наличие у нашего пациента ночных 
гипногенных атак давало основание проводить диф-
ференциальный диагноз с лобно-долевой эпилепси-
ей, гипермоторные припадки которой возникают во 
время ночного сна, могут протекать с сохранным со-
знанием и без постприступного периода. Однако при 
многочисленных повторных ЭЭГ-исследованиях не 
выявляли у пациента эпилептической активности. 
Длительность пароксизмов около 3 мин у нашего 
больного не характерна для лобных припадков, кото-
рые в большинстве случаев заканчиваются в течение 
30—40 с и не продолжаются больше 1 мин. Во вре-
мя приступов у ребенка не наблюдали автоматизмов, 
аффективной мимики и вокализаций, описываемых 
при эпилептических припадках. Наконец, ЭЭГ-ви-
деомониторинг приступа, развившегося во время 
сна, позволил окончательно исключить диагноз лоб-
но-долевой эпилепсии. Таким образом, у ребенка 
диагностировали сочетание двух форм ПД: кинези-
огенной и гипногенной. Накопленный к настоящему 
времени опыт наблюдений позволяет констатиро-
вать, что не всегда клиническая картина укладыва-
ется в простую схему 4 вышеперечисленных форм 
ПД. В литературе имеются сообщения о нескольких 
больных, у которых дневные приступы сочетались 
с гипногенными без признаков их эпилептического 
происхождения, как и у нашего пациента. Подчерки-
вают, что ЭЭГ-видеомониторинг имеет первостепен-
ное значение в диагностике таких случаев, а лечение 
иногда вызывает большие трудности [10].

Выделяют первичную (идиопатическую) и вто-
ричную (симптоматическую) ПД, развивающуюся 
на фоне другого заболевания или как осложнение 
лекарственной терапии [6, 10, 18]. Подавляющее 
большинство (до 78%) случаев кинезиогенной ПД 
являются идиопатическими или семейными форма-
ми [10,18]. Генетический дефект обнаруживают в 
двух локусах 16-й хромосомы (см. таблицу), чаще в 
ее центральной части, возможно, также существует 
дополнительный третий локус, связанный с этим за-
болеванием [10, 14, 18]. Идиопатическая форма ПД 
чаще встречается у мальчиков, чем у девочек, в со-
отношении 3,75:1 [10]. При единичных посмертных 
исследованиях не выявляют патологии головного 
мозга в случаях ПД, за исключением перераспреде-
ления меланина в виде его отложений в голубом пят-
не или легкой асимметрии черной субстанции [10].

Причины вторичной ПД весьма разнообразны: 
демиелинизирующие, инфекционные и сосудистые 
заболевания ЦНС (рассеянный склероз, энцефа-
лит, перинатальная гипоксическая энцефалопатия, 
васкулит); нейродегенеративные заболевания (бо-
лезнь Гентингтона); эндокринные и метаболиче-
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ские расстройства (гипертиреоз, гипопаратиреоз, 
гипокальциемия, гипогликемия), а также врожден-
ная метаболическая патология (некетоногенная ги-
перглицинемия, дефицит пируватдекарбоксилазы) 
[1, 16, 18, 19]. ПД может возникать также на фоне 
длительного приема фенитоина или габапентина. 
Наиболее частыми причинами симптоматической 
кинезиогенной ПД называют рассеянный склероз, 
который может дебютировать этим расстройством, а 
также мозговую травму [10]. В этих случаях обнару-
живают повреждение в области хвостатого ядра или 
зрительного бугра.

Поиск возможных причин симптоматической ПД 
у нашего пациента не дал результата. Отклонение от 
нормы обнаружили только в одном показателе — по-
вышенном содержании NSE в сыворотке крови. NSE 
является ферментом, который находится в телах ней-
ронов и попадает в цереброспинальную жидкость 
и кровь при функциональном или структурном по-
вреждении клеточных мембран. Считается, что по-
казатели NSE являются высокочувствительным, но 
неспецифическим методом определения клеточной 
деструкции. Некоторые исследователи полагают, 
что повышение концентрации NSE в крови связа-
но с гибелью нейронов и замещением их глиальной 
тканью. Остается неизвестным, является ли это ре-
зультатом запрограммированной смерти клеток — 
апоптоза, либо же некроз наступает вследствие 
нарушения формирования контактов с другими 
нейронами [15]. Снижение уровня NSE связывают 
с медленной дегенерацией нейронов. Согласно дан-
ным литературы, повышение уровня NSE в крови 
может наблюдаться при различных неврологических 
и психических заболеваниях, сопровождающихся 
повышением проницаемости гематоэнцефалическо-
го барьера [5]. У детей первых лет жизни допусти-
мо лишь незначительное повышение уровня этого 
фермента в крови вследствие функциональной не-
зрелости гематоэнцефалического и гематоневраль-
ного барьера. Показатели NSE у нашего пациента 
превышали нормальные значения в 2 раза, что могло 
указывать на возможный деструктивный процесс в 
мозговой ткани. Однако по данным МРТ поврежде-
ния вещества головного мозга не выявлено, также не 
отмечалось выраженных отклонений в неврологиче-
ском статусе, за исключением эпизодически возни-
кающей дистонической позы правой руки, задержки 
психоречевого развития и особенностей поведения 
в виде капризности и агрессивности. В литературе 
нет указаний, являются ли эмоционально-личност-
ные расстройства сопутствующим синдромом ПД, 
но довольно часто описываются случаи сочетания 
ПД с эмоциональной лабильностью, склонностью к 
тревожно-депрессивным расстройствам, задержкой 
психоречевого развития и речевыми нарушениями 
типа дизартрии, эхолалии, редко — мутизма. Нельзя 
исключить того, что патологический процесс в на-
шем случае может быть ассоциирован с микрострук-
турным повреждением либо связан с нарушением 
формирования нейрональных сетей в созревающем 
головном мозге, тем не менее причину заболевания 

назвать не представляется возможным. Таким обра-
зом, клинический диагноз нашего пациента можно 
сформулировать следующим образом: идиопатиче-
ская ПД, сочетание кинезиогенной и гипногенной 
форм, задержка психоречевого развития.

Патофизиологические механизмы развития ПД 
остаются малоизученными. Долгое время дискути-
руется вопрос об эпилептическом происхождении 
двигательных приступов на том основании, что они 
кратковременны, стереотипны и нередко купиру-
ются на фоне приема антиконвульсантов. Известны 
семьи, в которых отмечалось сочетание ПД, инфан-
тильных спазмов, роландической эпилепсии и пис-
чего спазма [18]. Описан случай ЭЭГ-изменений во 
время приступа ПД, напоминающих эпилептический 
паттерн в виде ритмических разрядов частотой 5 Гц 
[11]. Однако в подавляющем большинстве случаев 
ЭЭГ не выявляет иктальных изменений. Некоторые 
авторы предполагают, что эпилептогенный источник 
пароксизмов находится не в коре головного мозга, а 
в базальных ядрах. При проведении однофотонной 
эмиссионной компьютерной томографии отмечалось 
повышение перфузии в контралатеральных базаль-
ных ганглиях во время односторонней атаки ПД 
[13]. Имеются данные о недостаточности процессов 
коркового, транскаллозального торможения и спи-
нального реципрокного ингибирования у больных 
ПД. Аналогичные изменения обнаруживают при 
других экстрапирамидных расстройствах, например 
при дистонии [16, 18].

Существует точка зрения, согласно которой па-
тогенетической основой заболевания является на-
рушение функций ионных каналов нейронов ба-
зальных ядер [17]. Известно, что участок 2q33—q35 
16-й хромосомы, поврежденный при ПД, содержит 
гены, кодирующие синтез белков клеточных мем-
бран. Обсуждается патология каналов для Na, K, 
Ca, однако четких данных о том, какой тип ионных 
каналов имеет значение для развития заболевания, 
не получено. Выявление у матери ребенка во время 
беременности рассеянного склероза позволяет де-
лать спекулятивное предположение о каналопатии 
потенциалзависимых Na-каналов как о возможной 
причине ПД у мальчика, поскольку при рассеянном 
склерозе описывают поражение указанных ионных 
каналов в клетках Пуркинье [9].

Кинезиогенная ПД обычно хорошо поддается 
лечению антиконвульсантами. Препаратом выбора 
является карбамазепин. Сообщают также, что могут 
быть эффективны окскарбазепин, фенитоин, гидан-
тоин, топирамат, вальпроевая кислота и барбитура-
ты [3, 6, 10]. При ПД антиконвульсанты применяют 

Локализация мутаций при различных формах ПД

Форма ПД Ген

Кинезиогенная 16p11.2-q12.1

Некинезиогенная 2q33-35

Индуцируемая физической нагрузкой 16p12-q12

Гипногенная 20q13.2-13.3
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в более низких дозах, чем при эпилепсии. Патоге-
нетическую основу их действия составляют сниже-
ние возбудимости моторных зон головного мозга, а 
также прямое влияние на функцию ионных каналов 
клеточных мембран. В некоторых случаях использу-
ют L-дофа-содержащие препараты, эффективность 
которых отмечена при некинезиогенной ПД и ПД, 
индуцируемой физической нагрузкой, что позволяет 
предположить возможные нарушения дофаминово-
го обмена [18]. Ацетазоламид (диакарб) применя-
ют для лечения кинезиогенной ПД, в том числе у 
больных рассеянным склерозом. Клинический эф-
фект диакарба в этих случаях связывают с блокадой 
карбоангидразы в нервных клетках и снижением 
их возбудимости. Следует отметить, что контроли-
руемых исследований эффективности препаратов, 
используемых для лечения ПД, не проводилось. Ле-
карственная терапия в каждом случае подбирается 
эмпирически.

Лечение нашего больного вызвало определенные 
трудности. Терапия карбамазепином давала времен-
ный положительный эффект в виде уменьшения 
частоты двигательных пароксизмов. Аналогичный 
результат был ранее получен при лечении пациен-
та тиапридалом — нейролептиком, устраняющим 
дискинезии центрального происхождения. L-дофа-
содержащий препарат наком вызвал учащение при-
ступов. Нами была предпринята также попытка 
ввести в схему лечения диакарб в дозе 200 мг/сут в 
течение трех дней с последующим приемом через 
день в течение 1 мес, однако это не повлияло на ча-
стоту двигательных пароксизмов. В результате тера-
пию продолжили тегретолом в дозе, обеспечиваю-
щей терапевтический уровень препарата в крови и 
равной 200 мг/сут. Как уже отмечалось выше, в лите-
ратуре имеются упоминания о том, что лечение соче-
тания нескольких форм ПД, как у нашего пациента, 
может вызывать значительные трудности. В перспек-
тиве при снижении эффективности тегретола можно 
рекомендовать переход на другие антиконвульсанты, 
в частности депакин (вальпроевая кислота) в дозе до 
15 мг/кг/сут как на один из наиболее удобных пре-
паратов для применения в детской практике.

Прогноз для жизни пациентов с ПД остается бла-
гоприятным. Характерно уменьшение частоты дви-
гательных пароксизмов с возрастом, описываются 
также случаи спонтанной ремиссии после наступле-
ния пубертатного периода [4, 6, 18].
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