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Синдром Ретта – прогрессирующая
энцефалопатия, которая встречается у
девочек с частотой 1 : 10000–1 : 15000.
Среди умственно отсталых девочек
заболеваемость синдромом составля!
ет 2,48% [1, 3]. Тип наследования син!
дрома Ретта – Х!сцепленный доми!
нантный. У абсолютного большинства
пациентов выявляются различные му!
тации в гене МЕСР2 (локус Xq28), го!
раздо реже – обычно в тяжелых мла!
денческих случаях – заболевание вы!
зывается мутациями гена CDKL5 (ло!
кус Хр22) [OMIM]. Заболевание
практически не встречается у мальчи!
ков, и причины этого феномена диску!
тируются (возможно, в частности, что
XY!фенотип с мутантной Х!хромосо!
мой летален) [4, 8].

Развитие детей с синдромом Рет!
та в анте!, перинатальном периодах и
в течение первых месяцев жизни (ино!
гда до 18 мес) нормальное. Затем
происходят остановка в развитии и ка!
тастрофический регресс всех форм
психической деятельности с возник!
новением моторных стереотипий,
аутизма и прогрессирующего мотор!
ного дефицита, с последующей инва!
лидизацией и смертью [7, 10]. Течение
синдрома Ретта подразделяется на
4 стадии.

I стадия – “аутистическая”. Харак!
терны замедление психического раз!

вития ребенка, потеря интереса к иг!
рам. Длительность этой стадии – не!
сколько месяцев.

II стадия – “быстрого регресса”,
проявляется аутистическими расст!
ройствами и быстро наступающим
распадом речи, апраксией и общим
моторным беспокойством. В кистях
рук появляются движения моющего и
потирающего характера. Отмечается
нарушение дыхания в виде гипервен!
тиляции, апноэ. На этой стадии могут
возникать судорожные пароксизмы.
Длительность рассматриваемой ста!
дии – от нескольких недель до не!
скольких месяцев, реже лет.

III стадия – “псевдостационарная” –
характеризуется слабоумием с пол!
ной утратой речи, судорожными паро!
ксизмами, экстрапирамидными нару!
шениями. Эта стадия может длиться
несколько лет (иногда 10 лет и более).

IV стадия – “тотального слабо!
умия” – характеризуется полной утра!
той не только речи, но и способности к
ходьбе и жеванию, а также распадом
других жизненных навыков. Смерть
наступает в разные сроки – обычно
между 12!м и 25!м годами от начала
заболевания, что практически соот!
ветствует возрасту больных.

У 50–80% девочек с синдромом
Ретта наблюдаются эпилептические
приступы различных типов, плохо под!
дающиеся противосудорожной тера!
пии. Необходимо проводить диффе!
ренциальный диагноз с неэпилептиче!
скими пароксизмами, которые оши!
бочно интерпретируются как
судороги: это апноэ, тремор, резкие
движения, эпизоды пристального
взгляда с замиранием двигательной
активности, пароксизмальные усиле!
ния стереотипий. Имеются данные ви!

део! и ЭЭГ!мониторинга, которые
позволили доказать, что перечислен!
ные симптомы не связаны с судорож!
ными изменениями на ЭЭГ. Ограни!
ченные возможности широкого при!
менения современных методов ис!
следования часто способствуют
гипердиагностике судорог при синд!
роме Ретта, что ведет к необоснован!
ному назначению антиконвульсантов.
Судорожные приступы при синдроме
Ретта широко варьируют по частоте и
обычно становятся реже по мере раз!
вития заболевания. Наиболее часто
наблюдаются фокальные и генерали!
зованные тонико!клонические судо!
роги. Использование ЭЭГ в динамике
позволяет улучшить диагностику эпи!
лептических приступов, контролиро!
вать эффективность противоэпилеп!
тической терапии [2, 5, 6, 9].

Под нашим наблюдением находи!
лась больная П., 12 лет. 

Анамнез жизни. Родилась в срок
от беременности, протекавшей без
осложнений, у матери 39 лет. Вес при
рождении 3 кг 600 г, рост 52 см, оцен!
ка по шкале Апгар 8/8 баллов. Физиче!
ское развитие на первом году жизни:
голову держит с 2 мес, ходит с 1 года
2 мес. В 1 год употребляла слова “ма!
ма”, “папа”.

Анамнез болезни. С 1,5 лет стал
отмечаться регресс приобретенных
навыков. К неврологу Консультативно!
диагностического центра для детей
(КДЦД) родители впервые обрати!
лись, когда девочке было 2 года 4 мес,
у нее отмечалось отсутствие произне!
сения ранее используемых слов, от!
ставание речевого развития, наблю!
дались также стереотипные патологи!
ческие действия (теребит полотенце),
отсутствие формирования навыков
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опрятности. В неврологическом ста�
тусе: эмоциональное и двигательное
беспокойство ребенка в виде стерео!
типных раскачиваний в стороны и мо!
нотонного крика; аутистичность пове!
дения – отсутствие эмоционального и
зрительного контакта с окружающи!
ми; хватательные движения кистей
рук; ожирение 1 степени. Проведен!
ные курсы медикаментозного лечения
(церебролизин, кавинтон, диазепам)
положительной динамики не дали. По!
вторный осмотр и аналогичный курс
лечения проведены в возрасте 3 года.
Клиническая картина идентична, на
фоне проводимого лечения отмечался
дальнейший регресс психического
развития. В возрасте 3,5 года при по!
вторных консультациях психиатра и
генетика поставлен диагноз синдрома
Ретта. 

С 5 лет в клинической картине по!
явились судорожные пароксизмы в
виде клонических судорог в верхних
конечностях с последующими вторич!
но!генерализованными тонико!клони!
ческими судорогами. Дважды госпи!
тализировалась в неврологические
отделения в возрасте 5 и 6 лет с диа!
гнозом: “Синдром Ретта. Эпилептиче!
ский синдром”. При компьютерной то!
мографии головного мозга патологии
не выявлено. С 5 лет получала карба!
мазепин в дозе 30 мг/кг в сутки, с 6 лет
к терапии добавлен депакин 45 мг/кг в
сутки.

Повторное обращение к неврологу
КДЦД в возрасте 9 лет с жалобами на
продолжающиеся судорожные паро!
ксизмы 1–2 раза в неделю на фоне
проводимого лечения. Судороги в ви!
де клонических подергиваний верхних
конечностей в течение 30–40 с с по!
следующими замиранием и сном. От!
мечались также неэпилептические па!
роксизмы в виде эпизодов присталь!
ного взгляда с замиранием двигатель!
ной активности, пароксизмальные
усиления стереотипий. Планировав!
шаяся замена карбамазепина на ла!
мотриджин не удалась по финансовым
причинам.

В возрасте 10 лет сохранялись жа!
лобы на судороги, провоцируемые ги!
первентиляцией, в виде расширения

зрачков, тонического напряжения ту!
ловища с последующим обмяканием
и сном. В клинической картине сохра!
нялись гипервентиляция, хвататель!
ные движения верхних конечностей,
отсутствие зрительного и эмоцио!
нального контакта, появилось нару!
шение походки в виде приведения
правой стопы. 

В лечении произведена замена
карбамазепина на Топамакс в дозе
5 мг/кг в сутки. При замене противо!
эпилептических препаратов в период
наращивания дозы Топамакса на фоне
ОРЗ отмечалось кратковременное уси!
ление припадков. С введения полной
дозы Топамакса припадки прекрати!
лись, ремиссия была в течение 10 мес.
При клиническом осмотре через
10 мес от начала приема препарата

отмечена положительная динамика в
виде отсутствия судорог, снижения ча!
стоты и выраженности гипервентиля!
ции, появления эпизодического зри!
тельного контакта.

Динамическое ЭЭГ!обследование
проводилось на компьютерном элект!
роэнцефалографе “Нейрон!Спектр” в
состоянии активного и пассивного
бодрствования при открытых и закры!
тых глазах. ЭЭГ регистрировалась с
помощью мостиковых электродов от
14 точек на поверхности головы, рас!
положенных по международной схеме
“10–20”, монополярным, биполярным
и усредненным способами регистра!
ции. Регистрировалась фоновая за!
пись, из функциональных проб прово!
дилась световая ритмическая фото!
стимуляция. Проба на открывание–за!
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крывание глаз и гипервентиляция не
проводились по состоянию ребенка.

На ЭЭГ от 29.11.2004 г., проводив!
шейся на фоне приема Топамакса в
суточной дозе 100 мг, определяются
грубые общие диффузные изменения
биоэлектрической активности голов!
ного мозга органического характера.
Выраженное нарушение формирова!
ния корковой биоритмики: регистри!
руется низкоамплитудная полиритмия
с преобладанием тета!активности, с
выраженным нарушением простран!
ственной организации. Выраженная
ирритация медиобазальных, диэнце!
фальных структур, часто принимаю!
щая пароксизмальный характер в ви!
де длительных периодов билатераль!

но!гиперсинхронной тета!активности
с максимальным амплитудным значе!
нием в передних отведениях (рис. 1) с
усилением при ритмической фотости!
муляции (рис. 2).

При контрольном ЭЭГ!обследова!
нии от 18.10.2005 г., проводившемся
на фоне бивалентной противоэпилеп!
тической терапии Топамаксом в су!
точной дозировке 150 мг и депакином
900 мг, при сохранении выраженных
общемозговых нарушений пароксиз!
мальные изменения отсутствуют
(рис. 3).

Таким образом, эпилептический
синдром наблюдался у девочки с 5 лет,
с начала “псевдостационарной ста!
дии”. Отмечались фокальные мотор!

ные пароксизмы с вторичной генера!
лизацией, генерализованные тоничес!
кие пароксизмы. На фоне монотера!
пии карбамазепином и при присоеди!
нении вальпроата купировать судо!
роги не удалось. При переходе с
карбамазепина на Топамакс получено
отчетливое клинико!электроэнцефа!
лографическое улучшение. 

Полученные результаты позволяют
рекомендовать применение Топамак!
са при лечении эпилептического синд!
рома у больных синдромом Ретта. 
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