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Ребенок сниженного питания, 

МЕДИЦИНСКОЕ ЗАКЛЮЧЕНИЕ ВРАЧА-НЕВРОЛОГ А 

Пациент, Бачурин Максим Романович, 15.01.2006 (17 лет), 
Адрес: 
ЖАЛОБЫ: Ребенок с синдромом Ангельмана консультируется в клинике впервые. 
Диагноз подтвержден молекулярно-генетическим анализом - 05.04.2017г - выявлено молекулярно
генетические изменения, характерные для синдрома Ангельмана ( отсутствие метилированного аллеля 
промоторной области гена SNRPN). Повторный анализ родители сделали в геномеде, с таким же 
результатом. 

- Приступов на момент консультации нет. Последний раз тонико-клонические судороги в возрасте 8 лет
(2014год). Ремиссия 8 лет.

Текущая терапия: 
Леветирацетам 1500 мг в сутки с 6 летнего возраста. 
Мелатонин 1,5 мг на ночь + фенибут 1/2т. на ночь с 15 лет 

АНАМНЕЗ ЖИЗНИ: Ребенок от 2 Б-ти, 1 Бер. мед аборт, протекавшей на фоне анемии в 7 мес, 1 роды в 
сроке 38 недель, амниотомия, стимуляция, закричал сразу, вес 3400, к 3 сутки из-за желтухи билирубин 
пов. до 191 ммоль/л, выписан на 7 сутки, БЦЖ в род.доме. Возраст мамы на момент зачатия 22 , Папы- 20 
лет. С рождения диффузная гипотония, стереотипии около 1 года, с раннего возраста нарушения сна, 
частые вздрагивания во сне, до 5 лет постоянно не спал, затем улучшился к 15 годам. Косоглазие 
появилось в возрасте 1 О лет. 
ПМР: голову начал удерживать 3 мес, сидет в 9 ме_!::, не позал, стоят у опоры в 2 года, ходить с поддержкой 
в возрасте 3 лет. Ползать начал к 11 годам. Самостоятельнгая ходьба не сформировалась, до сих пор ходит 
с поддержкой. 

В семье 3 детей, младший брат 1 О лет, сенстренка 3 года- здоровые. 
АНАМНЕЗ ЗАБОЛЕВАНИЯ: В возрасте 9 мес - в бодрствовании отмечались частые моргания без 
остановки взгляда и двигательной активности, сделали ЭЭГ - высокоамплитудные дельта волны, 
пароксизмальные знаки. Эпиактивность не зарегистрирована. Моргания расценены как приступы, 
диагноз: миоклонические абсансы-???, в октяюре 2006г назначен конвулекс 450 мг в сутки , аллегическая 
реакция, моргания прошли, переведен на депакин-хроно в возрасте lг 8 мес - 50мг/кг/с. Купировались к 11 
месяцам 
Фебрильные тоника-конические судороги на фоне высокой температуры в возрасте 2 лет, 4 лет и возрасте 

8 лет. 10.05.2007г- эндокринолог- врожденны гипотериоз. Получает L -тироксин по 12.5 мг х 2 раза в день. 
в возрасте 5 мес - заподозрен ДЦП. С 9 мес с диагнозом ДЦП, атонически-астатическая форма. Эпилепсия 
наблюдались неврологом. 
В возрасте 14.09.2012г- к терапии подключена Кеппра 750 мг в сутки. В возрасте 8 лет, 30.05.2014 г - 
постепенная отмена депакина, монотерапия Кеппрой. 
С раннего возраста проводятся курсы реабилитации, сосудистой терапии. В возрасте 10 лет на лечении в 
стационаре (Солнцева) заподозрен синдром Ангельмана. 

ДАННЫЕ ОБЪЕКТИВНОГО ОСМОТРА: 
Общее состояние: удовлетворительное 
Рост: 165см Вес: 38кг ИМТ: 13,9 
НЕВРОЛОГИЧЕСКИЙ СТАТУС: На осмотр реакция возбуждением. 
дефицит веса. Улыбчивость, смех. Увлечен водой. Микроцефалия- 49см. Заостренные черты лица, 
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