
Актуальные проблемы детской неврологии

Заболевания нервной системы в детском

возрасте отличаются высокой степенью

инвалидизации и значительной смертнос-

тью, что обусловливает необходимость со-

вершенствования профилактических меро-

приятий и внедрения новых методов диа-

гностики и лечения. В настоящее время в

развитии неврологии детского возраста от-

мечается существенный прогресс, который

обусловлен совершенствованием диагнос-

тики и разработкой патогенетической тера-

пии многих заболеваний нервной системы

(НС). Это стало возможным в последнее

десятилетие ХХ века благодаря реализации

трех глобальных проектов человечества:

“Геном человека”, “Десятилетие нейрона-

ук”, “Эпилепсия из тени”. 

Реализация проекта “Геном человека”

позволила определить локализацию более

10000 генов, две трети из которых контро-

лируют развитие мозга и заболевания НС.

Природа и функции большинства этих ге-

нов в настоящее время установлены. За де-

сятилетие нейронаук было сделано больше

научных открытий в области неврологии,

чем за весь ХХ век. В частности, были ис-

следованы механизмы клеточной мигра-

ции развивающегося мозга, установлены

физиологические механизмы работы ней-

ронных сетей и нейрохимическим методом

обнаружены нейроактивные вещества, ко-

торые существенно модулируют деятель-

ность мозга и играют важную роль в его па-

тологии. 

Современным проблемам, последним

научным достижениям и перспективам

развития детской неврологии была посвя-

щена международная конференция “Со-

временные проблемы детской невроло-

гии”, которая состоялась в Москве 8–9 но-

ября 2004 г. Конференция проходила по

инициативе президента Всемирной ассо-

циации детских неврологов (ICNA) про-

фессора Paolo Curatolo в рамках программы

обучения ICNA. В конференции приняли

участие ведущие неврологи и эпилептологи

из разных стран мира. Ряд докладов, сде-

ланных на конференции, нашли отражение

в данной статье. 

Основной вклад в структуру болезней НС
у детей вносят следующие заболевания: 

• перинатальное поражение НС (распро-

страненность – 60 : 1000);

• эпилепсия (7 : 1000);

• наследственно-дегенеративные и мета-

болические заболевания НС (1 : 3000 жи-

вых новорожденных);

• прогрессирующие мышечные дистрофии

(3,5 : 1000);

• аномалии развития (3 : 1000);

• нейропсихиатрические проблемы – ког-

нитивные и поведенческие расстройства

(16 : 1000).

Перинатальное поражение НС
Повреждение развивающегося мозга яв-

ляется самой распространенной патологи-

ей НС у детей, которая преимущественно

определяет развитие таких тяжелых состоя-

ний, как резистентная эпилепсия, поведен-

ческие расстройства и проблемы школьной

адаптации. Перинатальной патологией
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обусловлена высокая перинатальная смерт-

ность: 75% внутриутробных смертей связа-

ны с грубыми пороками НС, а среди детей,

умирающих на первом году жизни, 40%

имеют хотя бы один порок развития мозга. 

Среди перинатальных повреждений выде-
ляют:
• гипоксически-ишемическое поражение

(47%);

• аномалии мозга (28%);

• внутриутробные инфекции (TORCH-ин-

фекции) (18%);

• родовую травму (4%);

• наследственные болезни обмена (2%).

Таким образом, самой распространен-

ной патологией является поражение мозга
гипоксически-ишемического генеза, которое

представляет собой основную проблему

неонатальной неврологии. Группу риска

составляют недоношенные дети, доля ко-

торых достигает практически 20% от всех

родившихся детей в РФ. Специфичность

поражения мозга недоношенного ново-

рожденного определяется локализацией

основного дефекта в герминальном мат-

риксе, не завершившем свою инволюцию.

По характеру повреждение мозга может

представлять собой кровоизлияние или пе-

ривентрикулярную лейкомаляцию. К со-

жалению, хотя патогенез вышеуказанных

процессов изучен основательно (J. Volpe,

2000), эффективных методов лечения не

разработано во всем мире. 

К последствиям повреждения мозга в

перинатальном периоде относятся: мини-

мальная мозговая дисфункция (38%), ре-

зистентные формы эпилепсии (23%), дви-

гательные нарушения (18%), умственная

отсталость (3%). Только в 18% случаев кли-

нически выраженные последствия перина-

тального поражения мозга не выявляются. 

В связи с тем что в клинической картине

внутричерепных кровоизлияний и ишемии

мозга (инсульт новорожденных) доминиру-

ют общемозговые симптомы, актуален по-

иск маркеров, свидетельствующих об объе-

ме и тяжести повреждения мозга в раннем

неонатальном периоде. Такими маркерами

могут быть нейроспецифические белки: бе-

лок S100, нейротрофические факторы

(BDNF, CNTF), фактор роста сосудистой

сети (VEGF) и маркер апоптоза (DR-5). 

Эпилепсия
Серьезным последствием перинатально-

го повреждения мозга в восстановительном

периоде является дебют эпилептических

приступов, причиной которых в большин-

стве случаев служит структурный дефект

нервной ткани. Поэтому они обозначаются

в Международной классификации как эпи-

лептические энцефалопатии. 

Эпилептические синдромы младенческого
и раннего детского возраста с дебютом до
3 лет:
• парциальные формы эпилепсии (53,2%);

• синдром Веста (38,5%);

• синдром Леннокса–Гасто (4,4%);

• синдром Отахара (1,5%);

• синдром Драве (0,9%);

• ранняя миоклоническая энцефалопатия

(0,9%);

• миоклонически-астатическая эпилепсия

(0,6%).

Эпилептические энцефалопатии отно-

сятся к формам эпилепсии, резистентным

к антиэпилептической терапии (АЭТ). Они

представляют собой гетерогенную группу,

причем наследственный фактор определен

только у 10% форм, включая туберозный

склероз и синдром двойной коры. 

Доклад P. Curatolo (Италия) был посвя-

щен проблеме эпилепсии при туберозном
склерозе. За развитие туберозного склероза

ответственны гены TSC1 на хромосоме

9q34 и TSC2 на хромосоме 16q13. Наруше-

ние нейрональной миграции и клеточной

дифференцировки, а также избыточная

пролиферация клеток вносят вклад в пора-

жение структуры мозга при туберозном

склерозе и развитие различных фенотипи-

ческих проявлений заболевания, среди ко-
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торых одно из наиболее частых – эпилеп-

сия (примерно у 90% пациентов). Эпилеп-

тические приступы нередко отличаются тя-

желым течением и резистентностью к АЭТ.

Существует топографическая взаимосвязь

между изменениями на электроэнцефало-

грамме (ЭЭГ) и очаговым поражением моз-

га по данным магнитно-резонансной томо-

графии (МРТ), демонстрирующая, что наи-

большее значение в развитии эпилепсии

имеют кортикальные туберсы, играющие

роль эпилептогенных фокусов. У части па-

циентов, резистентных к АЭТ, после точ-

ной идентификации наиболее активных

эпилептогенных фокусов и зоны корти-

кальных аномалий может рассматриваться

возможность хирургического лечения эпи-

лепсии (туберэктомия) с целью улучшения

контроля над приступами. 

Генерализованные формы эпилепсии в

подавляющем большинстве случаев явля-

ются наследственными. Исследования в

рамках программы “Геном человека” поз-

волили выявить и клонировать гены гене-

рализованных эпилепсий (ГЭ). Доклад

J. Nakayama (Япония) был посвящен гене-
тике эпилепсий. В настоящее время иденти-

фицировано 13 генов, мутации которых иг-

рают роль в развитии идиопатических эпи-

лепсий (первая мутация была открыта в

1995 г.). Если рассматривать все формы

эпилепсии в совокупности, риск развития

заболевания значительно выше у родствен-

ников пациентов по сравнению с общей

популяцией. Риск развития идиопатичес-

кой эпилепсии повышен в 2,5 раза у сибсов

и в 6,7 раза у потомства пациентов. Выяв-

ление семейных случаев эпилепсии не все-

гда указывает на генетическую этиологию

заболевания; однако исследования близне-

цов продемонстрировали более высокую

конкордантность по эпилепсии у монози-

готных близнецов, чем у дизиготных (70

против 6%), что указывает на вклад генети-

ческих факторов в развитие семейных слу-

чаев эпилепсии. В течение нескольких по-

следних лет описание семейных случаев

эпилепсии, по фенотипическим проявле-

ниям напоминающих распространенные

формы идиопатической эпилепсии, но

подчиняющихся менделевскому распреде-

лению, повлекло за собой генетические ис-

следования и идентификацию большого

количества локусов. Гены картированы для

большинства этих состояний. Идиопатиче-

ские эпилепсии вызваны, главным обра-

зом, мутациями в генах, кодирующих ион-

ные каналы или их дополнительные субъ-

единицы. В настоящее время установлена

специфичность и механизм действия ге-

нов, кодирующих ионные каналы клеточ-

ных мембран при различных формах ГЭ.

Эти ионные каналы принадлежат к воль-

таж-зависимым ионным каналам, участву-

ющим в генерации и контроле потенциала

действия, или к лиганд-зависимым ион-

ным каналам, участвующим, главным об-

разом, в синаптической передаче (табли-

ца). Хотя эпилепсии с моногенным типом

наследования составляют только 1% всех

эпилепсий, они представляют собой инст-

румент для изучения молекулярно-генети-

ческих механизмов эпилептогенеза. В сво-

ем докладе J. Nakayama представила анализ

проведенного исследования, результатом

которого явилась идентификация нового

гена, ассоциированного с фебрильными

судорогами. Идентификация генов, опре-

деляющих развитие эпилепсии, – перспек-

тивное направление в эпилептологии. Ре-

шение этой задачи будет способствовать

раннему выявлению предрасположенных к

развитию эпилепсии лиц, своевременному

началу терапии и, возможно, профилакти-

ке заболевания.

Развитие и совершенствование метода

электроэнцефалографии открыло новые

возможности в изучении эпилепсии у де-

тей. Частота выявления патологических из-
менений на ЭЭГ, а следовательно, и диагно-

стическая ценность ЭЭГ при эпилепсии у

детей выше, чем у взрослых. По данным

S. Ohtahara, уже при первичном ЭЭГ-ис-

следовании в интериктальном периоде час-
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тота выявления эпилептиформных измене-

ний у детей с эпилепсией достигает 85%, а

при повторных исследованиях возрастает

практически до 100%, особенно при пра-

вильном выборе метода исследования (на-

пример, большое значение имеет запись

ЭЭГ во сне). Изменения, обнаруженные на

ЭЭГ, имеют принципиальное значение для

определения тактики лечения эпилепсии.

Доклад S. Ohtahara (Япония) был посвящен

ЭЭГ-особенностям эпилепсии в их возра-

стном аспекте, а также значению эпилеп-

тиформных изменений на ЭЭГ (часто суб-

клинических) для развития когнитивных

нарушений. В докладе рассматривались два
новых ЭЭГ-паттерна, представляющих осо-

бый интерес при эпилепсии у детей, – пат-

терн продолженной спайк-волновой ак-

тивности в фазу медленноволнового сна

(CSWS) и паттерн множественных незави-

симых фокусов спайков (МНФС). 

Паттерн CSWS характеризуется практи-

чески постоянной диффузной спайк-вол-

новой активностью во время медленновол-

нового сна, не сопровождающейся присту-

пами или другими клиническими проявле-

ниями, и выявляется при целом ряде

эпилептических синдромов (включая эпи-

лепсию с CSWS, синдром Ландау–Клефф-

нера, атипичную доброкачественную пар-

циальную эпилепсию и др.). Важное кли-

ническое значение имеют когнитивные

нарушения, обусловленные постоянной

эпилептиформной активностью в медлен-

новолновом сне. S. Ohtahara представил

новый эпилептический синдром – эпилеп-

сия с бессудорожным эпилептическим ста-

тусом в сочетании с эпилептическим нега-

тивным миоклонусом. Ранее его не отделя-

ли от эпилепсии с CSWS, однако он имеет

характерные особенности: в клинической

картине преобладают частые кратковре-

менные эпизоды потери мышечного тонуса

без потери сознания и прогрессирующие

когнитивные нарушения. Прогноз в отно-

шении изменений на ЭЭГ и эпилептичес-

ких приступов при данных синдромах час-

то благоприятный, в отличие от прогноза в

отношении когнитивных функций (исклю-

чение составляет атипичная доброкачест-

венная парциальная эпилепсия).

Паттерн МНФС представляет собой

эпилептиформную активность (спайки, ос-

трые волны, их сочетание), регистрирую-

щуюся как минимум в трех несмежных от-

ведениях с одним или более фокусами эпи-

лептиформной активности в каждом из по-

лушарий. Этот паттерн встречается у детей

при парциальной эпилепсии с МНФС, а

также при недавно описанной форме эпи-
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Вольтаж-зависимые ионные каналы 

натриевые каналы SCN 1A ГЭ, младенческая миоклоническая эпилепсия    

SCN 2A ГЭ, доброкачественные семейные 
неонатально-инфантильные судороги    

SCN 1B ГЭ    

калиевые каналы KCNQ 2 Доброкачественные семейные судороги    

KCNQ 3 Доброкачественные семейные судороги   

хлорные каналы CLCN 2 Идиопатическая генерализованная эпилепсия  

Лиганд-зависимые ионные каналы

рецепторы ГАМК GABRA 1 Ювенильная миоклоническая эпилепсия    

GABRG 2 Детская абсанс-эпилепсия, ГЭ

никотиновые рецепторы CHRNA 4 Ночная лобная эпилепсия     

к ацетилхолину CHRNB 2 Ночная лобная эпилепсия   

Обозначения: ГАМК – гамма-аминомасляная кислота.

Гены эпилепсии и ассоциированные с ними эпилептические синдромы

Кодируемые структуры Гены Синдромы  
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лептической энцефалопатии – тяжелой

эпилепсии с МНФС на ЭЭГ (синдром

Markand–Blume–Ohtahara), которая про-

является тяжелыми резистентными генера-

лизованными приступами и частым сочета-

нием с умственной отсталостью. Синдром

возникает на фоне диффузного поражения

мозга вследствие неспецифических факто-

ров (пренатального, перинатального и пост-

натального генеза). Прогноз неблагоприят-

ный в отношении психомоторного разви-

тия и контроля над приступами. В 25% слу-

чаев синдром эволюционирует из синдрома

Леннокса–Гасто в возрасте 5–20 лет и от-

носится в настоящее время к наиболее ре-

зистентным формам эпилепсии у детей.

S. Ohtahara подчеркивает, что примене-

ние нейропсихологического обследования

позволило выявить субклинические когни-
тивные нарушения, обусловленные диффуз-

ной эпилептиформной активностью на

ЭЭГ, даже при некоторых формах эпилеп-

сии, считающихся доброкачественными,

например при роландической эпилепсии.

В связи с этим следует с осторожностью

употреблять термин “доброкачествен-

ность”. Эпилептиформная активность на

ЭЭГ и ассоциированные когнитивные на-

рушения могут купироваться на фоне АЭТ,

что приводит к улучшению психосоциаль-

ной адаптации пациентов. 

Знание природы эпилепсии позволило

разработать программу и стандарты лече-

ния эпилепсии у детей, которые были одо-

брены V Конгрессом “Человек и лекарст-

во” в 1998 г. Программа лечения эпилепсии у
детей была осуществлена впервые в мире в

России сотрудниками кафедры нервных бо-

лезней Педиатрического факультета РГМУ

(Петрухин А.С., Мухин К.Ю., 1998 г.). В ре-

зультате применения этих стандартов и

обучения врачей в различных регионах

России на специально созданном курсе

эпилептологии эффективность терапии со-

ставила 80%: медикаментозная ремиссия

достигнута у 41,8% детей с эпилепсией, ре-

миссия с отменой препарата – у 38,2%, а

хирургическое лечение потребовалось

только 10%. Некурабельными остаются

10% больных детей. Таким образом, про-

блема эпилепсии получила решение только

в конце ХХ века. 

Наследственно-дегенеративные 
и метаболические заболевания

Следующей крупной проблемой детской

неврологии являются нейродегенератив-

ные заболевания, само название которых

свидетельствовало о прогрессирующем те-

чении и неясности механизма их развития.

Успехи молекулярной генетики и нейрохи-

мии позволили осуществить решающий

прорыв в установлении этиологии и пато-

генеза этих заболеваний. Всемирный ката-

лог менделирующих признаков человека

(OMIM) включает 15690 форм наследст-

венных болезней (по данным на 31 октября

2004 г.). Две трети из них сопровождаются

поражением НС. Генными мутациями в

хромосомах обусловлены 75% заболева-

ний, а 25% – дефектом ферментов внутри-

клеточных органелл, поэтому передача на-

следственных признаков заболеваний этой

группы не соответствует классическим за-

конам Менделя. 

Идентифицировано свыше 300 генов, от-

ветственных за развитие метаболических

болезней НС, выявлен генный продукт, ус-

тановлен механизм работы патологическо-

го гена. В результате этого сузился круг ней-

родегенеративных заболеваний, пересмот-

рены принципы систематизации наследст-

венных заболеваний НС. Таким образом,

возник геномный подход к созданию клас-

сификации наследственных заболеваний

НС, который является наиболее совершен-

ным. Обнаружение генетической гетеро-

генности заболеваний, считавшихся ранее

клинически едиными, а также различная

клиническая манифестация заболевания

мозга в зависимости от мутации гена роди-

теля объяснили явление клинико-генетиче-

ского полиморфизма, сформулированное

впервые Л.О. Бадаляном. 
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Диагностика наследственных заболева-
ний НС в настоящее время основана на но-

вых методах ДНК-диагностики: прямой

(непосредственное выявление мутации в

исследуемом гене) и косвенной (при забо-

леваниях, ген которых достаточно точно

картирован). 

Методы прямой ДНК-диагностики бази-

руются на полимеразной цепной реакции и

позволяют выявлять следующие наруше-

ния: нуклеотидные замены – точковые му-

тации (например, мажорные мутации при

гепатоцеребральной дегенерации); деле-

ции – сдвиг трансляционной “рамки счи-

тывания” (миодистрофии Дюшенна–Бек-

кера – Хр21, аутосомно-рецессивные про-

ксимальные спинальные амиотрофии –

5q, ДОФА-независимая дистония – 9q);

дупликации (болезнь Шарко–Мари 1А –

17р, ген РМР22, лейкодистрофия Пелеци-

уса–Мерцбахера – Хq22, ген протеолипид-

ного белка).

Выявлен принципиально новый тип му-

тации (динамические мутации) – феномен
экспансии тринуклеотидных повторов: пато-

логическое увеличение числа копий нук-

леотидных повторов свыше определенного

порогового значения. Это наблюдается бо-

лее чем при 15 наследственных заболевани-

ях, среди которых хорея Гентингтона, атак-

сия Фридрейха, миотоническая дистрофия,

бульбоспинальная амиотрофия Кеннеди,

умственная отсталость с ломкой Х-хромо-

сомой и др. Это явление объяснило уста-

новленный С.Н. Давиденковым в 1930-е

годы феномен антиципации, когда в после-

дующих поколениях симптоматика наслед-

ственного заболевания становится более

выраженной, а дебют – более ранним. 

В настоящее время разработаны подходы
к лечению метаболических болезней НС в за-
висимости от уровня поражения: ген – ген-

ная терапия, фермент – внедрение фер-

мента на носителе, субстрат метаболизма –

специфическая диета, не содержащая мета-

болического субстрата, продукт метаболиз-

ма – восполнение дефицита фермента (ко-

энзим Q
10

, L-карнитин, гипердозы витами-

нов А, К, Е и др.), фенотип – симптомати-

ческая терапия.

Доклад Y. Suzuki “Новые терапевтичес-

кие подходы при GM1-ганглиозидозе” был

посвящен новому методу лечения заболева-

ний головного мозга из группы лизосомных
болезней накопления посредством внедре-

ния фермента на носителе. В основе лизо-

сомных болезней лежит дефицит отдель-

ных ферментов лизосом, обусловливаю-

щий накопление в клетках специфических

химических субстратов и нарушение функ-

ции клеток. Например, в основе GM1- и

GM2-ганглиозидозов лежит дефицит фер-

мента β-галактозидазы, приводящий к на-

рушению деградации и накоплению в ли-

зосомах молекул сложного углеводного со-

единения – ганглиозида. Дефицит β-галак-

тозидазы может быть обусловлен большим

количеством мутаций одного гена на хро-

мосоме 3, которые вызывают различные

нарушения ферментативной активности с

разнообразными фенотипическими прояв-

лениями. После проведения анализа му-

тантных генов было обнаружено три типа

аномалий ферментов: фермент не синтези-

руется; синтез фермента сохранен, однако

сопровождается немедленным его распа-

дом из-за нестабильности его молекул в

клетке; фермент внутри клетки синтезиру-

ется и стабилен, однако не обладает фер-

ментативной активностью. Метод терапии,

предложенный Y. Suzuki, был разработан

для аномалий второго типа (фермент син-

тезируется, но нестабилен). В клетку вво-

дилось искусственно синтезированное

низкомолекулярное соединение, по разме-

ру и структуре аналогичное субстрату – га-

лактозе, которое связывалось с мутантным

ферментом для создания нормальной его

конформации и транспорта в лизосомы,

где фермент должен осуществить гидролиз

ганглиозида GM1. В настоящее время ис-

следуется эффективность этого метода при

других наследственных заболеваниях (на-
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пример, при болезни Краббе), а также про-

водятся исследования других веществ для

создания лекарственных препаратов, спе-

цифичных в отношении определенных му-

таций. 

Доклад H.W. Moser и A.B. Moser был так-

же посвящен группе генетически детерми-

нированных заболеваний, связанных с па-

тологией клеточных органелл, – перокси-
сомным заболеваниям. В основе перокси-

сомных заболеваний, которые стали

известны в последние 20 лет, лежат наруше-

ния биогенеза (формирования) пероксисом

или дефицит отдельных ферментов перок-

сисом. Нарушения биогенеза пероксисом

могут приводить к развитию 13 заболеваний

(синдром Целльвегера, неонатальная адре-

нолейкодистрофия, инфантильная форма

болезни Рефсума, ризомелическая точечная

хондродисплазия и др.). В нарушении син-

теза протеинов пероксисом могут участво-

вать более 30 отдельных генов, называемых

пероксинами. К настоящему времени рас-

крыта связь между 13 пероксинами и перок-

сисомными заболеваниями человека. 

Все нарушения биогенеза пероксисом

имеют аутосомно-доминантный тип на-

следования, частота этих заболеваний –

1 : 50000. Диагностика проводится при по-

мощи биохимических тестов в плазме и

эритроцитах, для всех заболеваний разра-

ботана пренатальная диагностика и мето-

ды выявления молекулярного дефекта.

Специфическая терапия в настоящее вре-

мя не разработана. При болезни Рефсума

эффективны диета с ограничением содер-

жания фитановой кислоты и гемодиализ. 

К заболеваниям, связанным с дефици-

том отдельных ферментов пероксисом, от-

носится Х-сцепленная адренолейкодистро-
фия, имеющая несколько форм с различ-

ными фенотипическими проявлениями.

Заболеваемость достигает 1 : 17000. Ано-

мальный ген картирован на хромосоме

Xq28, принадлежит к надсемейству генов,

ответственных за транспорт белков, и ко-

дирует белок мембран пероксисом. Накоп-

ление насыщенных жирных кислот с очень

длинной цепью (главным образом, гексоза-

ноевой кислоты) – основная биохимичес-

кая аномалия, поэтому в диагностике ис-

пользуется выявление их избыточного со-

держания в плазме. Исследование функции

надпочечников и проведение заместитель-

ной гормональной терапии при выявлен-

ных нарушениях необходимо у всех паци-

ентов с Х-сцепленной адренолейкодистро-

фией. Доказана эффективность трансплан-

тации костного мозга при церебральной

форме адренолейкодистрофии у мальчи-

ков при отсутствии признаков тяжелого

поражения. В качестве профилактических

мероприятий рекомендуется исследовать

уровень жирных кислот с очень длинной

цепью всем родственникам пациентов с

Х-сцепленной адренолейкодистрофией

для выявления женщин – носителей ано-

мального гена и больных (мальчиков) с

бессимптомными и легкими формами за-

болевания. Разработана точная пренаталь-

ная диагностика Х-сцепленной адренолей-

кодистрофии. 

Еще одной трудной проблемой детской

неврологии являются прогрессирующие мы-
шечные дистрофии. Наиболее часто в дет-

ском возрасте встречаются следующие

формы (в соответствии со временем дебю-

та): ранние формы – амиотрофия Вердни-

га–Гоффмана, детские формы – псевдоги-

пертрофическая форма Дюшенна, юве-

нильные формы – первичная мышечная

дистрофия Эрба. Решение этой проблемы

зависит от точной диагностики формы за-

болевания (электромиография, генная диа-

гностика) и терапевтических подходов на

основе трансплантации гена или внедре-

ния генного продукта в мышцы. 

Профилактика наследственных заболева-
ний НС основана на применении методов

прямой или косвенной ДНК-диагностики

заболеваний у пробанда, диагностике гете-

розиготного носительства, а также совер-

шенствовании пренатальной диагностики

заболевания у плода (исследование амнио-
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тических клеток, ворсин хориона, клеток

крови плода, полученных из пуповины пу-

тем кордоцентеза), определении реальных,

а не вероятностных рисков, что приводит к

предотвращению рождения детей с данной

патологией. Пренатальная диагностика ус-

пешно применяется при миопатии Дю-

шенна, спинальной амиотрофии Вердни-

га–Гоффмана и ряде других заболеваний.

Кроме того, в некоторых странах Запада

апробируется новый метод пренатальной

диагностики – предымплантационная диа-

гностика.

Одновременно для профилактики врож-

денных и наследственных заболеваний

должна применяться и периконцепцион-

ная профилактика, которая основана на

следующих принципах: пропаганда здоро-

вого образа жизни; профилактика и лече-

ние инфекций, передаваемых половым пу-

тем; применение витаминных комплексов

(что позволяет снизить примерно на 30%

число врожденных пороков и новых мута-

ций); проведение амниоцентеза у всех

женщин старше 35 лет и в случаях мертво-

рождения и спонтанных выкидышей в

анамнезе; определение α-фетопротеина в

околоплодной жидкости; ультразвуковая

диагностика плода.

Диссеминированные аутоиммунные
поражения мозга

Следующей проблемой, в которой гене-

тический фактор является не решающим,

но предопределяющим (что также установ-

лено в последнее время), является пробле-

ма диссеминированного аутоиммунного

поражения мозга. К таким состояниям от-

носятся острый диссеминированный энце-

фаломиелит неясной этиологии и рассеян-

ный склероз.

Острый диссеминированный энцефало-
миелит неясной этиологии (ОДЭМ) встре-

чается с частотой 1 : 30000 вакцинаций и

характеризуется тяжелым клиническим те-

чением, с судорогами, рассеянной невро-

логической симптоматикой, с последую-

щей утратой моторных навыков и распадом

когнитивных функций. Патоморфологи-

чески это состояние представляет собой

панэнцефалит с преимущественным пора-

жением белого вещества мозга. Связь в ря-

де случаев между развитием заболевания и

вакцинацией привела к формированию

необоснованного негативного отношения

к вакцинации вообще. Между тем вакци-

нация – это не решающий фактор для раз-

вития ОДЭМ, такие состояния возникают

и после перенесенного респираторного за-

болевания у детей с генетической предрас-

положенностью. Серией работ коллектива

авторов (В.Б. Гервазиева, Е.П. Деконенко,

Д.Р. Идрисова, А.С. Петрухин, В.Ф. Учай-

кин, 1998–2002 годы) установлено, что

развитие ОДЭМ связано со специфичнос-

тью генов гистосовместимости DRB1*01 и

DRB1*17 класса II в русской популяции,

регулирующих состояние иммунитета.

Кроме этого, имеет значение предрасполо-

женность к развитию ОДЭМ у самого ин-

дивидуума – как правило, перенесшего пе-

ринатальное поражение мозга и имеющего

очаги хронической инфекции. 

Распространенность рассеянного склеро-
за составляет 42 : 100000 (А.Н. Бойко, 1996),

причем в последние 50 лет отмечено увели-

чение заболеваемости в 2 раза (Е.И. Гусев,

1997). Дебют заболевания в 10% случаев на-

блюдается в возрасте до 16 лет (G.F. Cole,

1995). Выявлены гены предрасположенно-

сти к развитию рассеянного склероза, к ко-

торым относятся DR15, FNT, TNG, LT.

Проблема заключается в раннем и верифи-

цированном диагнозе у детей, а также в

разработке показаний и возможностей

применения иммуномодулирующих препа-

ратов у детей и подростков. 
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