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Консультация врача невролога-эпилептолога-нейрогенетика
от 07,12,2020

Пацпент:МаксимовМатвейАЕдреевич fl.р.8лет(31.10.2012г.р.)
Ацампез
(]еttёiiный анаlrrнез: нс отягоlцеII.
Перrlпа,I,а;п,IIыii alra[tIIet: lle о,I,яl,оIцеl1. БереNlснность - б,rо. роды - rla,10 rrел. МПР
,1кг. А 9,/9б,

l)акпее разRитrlе: по возрастY до З ле,г,

С сеtlrября lKl ortr ябрь 20 l,'1 гола ребеrrок IIерехес З ОРВИ подрял бс r тсN{псрd \ гll, , ii

реакции.
l] октябрс 20l{ годп у рсбсЕка впсрвыс появи-'Iись явлсния атакс1.1и и веl,еl,а,I,иtlltых
нар\,пlснIiй (частЕ,iс икота. зсвота, профr,зньтс поты во врсмя дIIевIюI,о clla). ,l..1.]IUбы Hil
lIel]o,]\Io)кtK)cTb засI11,ть, Одпоtсратtкl сlтrlечilли )lIизол заNlирtlrrrя, до 3ltип.
31. ! 0.201,1 I ода вечероIч1 олltокрllrllая pBtl ra, б, Le;tHouTb ь'оБны\ пt lKi]oBnB. воз]!{оriIк)
го"lовокр},я(снис. атаксия. потсря равновссия. IIpoBc;lcHbT обс-тсilования. вклlоIIая
аlll]jlпзы крови и Nlочи (Iюрvа),
|]i]Г 30 лtиrr, ВЭЭГN{ почrrое (2 гола) rropпla,
\IРТrРДкБ) ul(b ( lи]и(lои ll dI,1l\u llLl\ я,,<liкJ\ lир.l\lи lul ellu,, Llиi.,"-uи кr..'и
] lиrr нпс r игонми (г('tчии ll'tuu( lогпннии 0 l и l,,IlL,ириl,, и l

Провелеrl кl,рс а,16 тсрапIlи. всс яв-тсния рансс опIlсанныс проLп-ти,
В сеtrl'ябрс 2015 Irlда llоявился IiочIюй скреr(е,г з},баNrи (бруl<сtrзrr '?). чуtь tкlзirrе
оl,рыriка. перIlо,циrIсски возн!lкаюп{ая иlioтl. эвто\lати]\l ( гl пqнIl(, я,lыка,

)'сиrlиl]l1lощееся llри },I]jIечеIIиL! игрой). в rкlябре trериоллtчески rrrа:lобы IIа о,I,с)]сlLrие
lр\,чря в л(LlL,\l l.t.trr l ч.tш< tto;,tc tporjl,t.,еt,ия.1
l)ебснок бы-т ocl\ oTl]cH FсвролоIоlчI. окулtlсто11 патоjтогrlи нс выяв]lсно,
l8 декабря 2()l5 гоllа фсбри-rьньiс с},;lороти на фонс BbтcoKoii теvпсраг!,ры (З9.5 *),

ГосIlи,t,i1,1изированьт в инфскционнос отлсjlснис выписан чсрез неде-lк)-
Бо:tьше провоrtацикl па высокуlt) те\Jпературy IIе о,l\1ечапось,
17япваря2016 Iода обмякапиесу]рJlоlj (oJ||JlIlLя и tltlc,lc:t\ юlIlи\l cHtlM B.IcTcKov
салу. за З0 Nfинут ito потсри сознаtJия г('L-,снок пu],кallпвапсf нз то п,,BHr тп бо;tь,
ГосlItlталttзирован в летское со\{атическос отделение ПДГБ. trазtrачтrся Конtзvлекс -

не lJриllиNllJlи,
27.0l. 20lб }tPT головного vозга с ангиографисii сос},лов го-lовы и шеи
(N,Io розо вс rtая ,le гс кая горолская к]IиIIичесttая бо:Iыlича) ttopпta,
I} llочь с 8 пл 9 фсвраля 2016 r,одд бы.rrи rlервые t.еllераIизоI]апньтс тонико-
клонllчсскис с),дороги на фоне полного здоровья во свс в ,+,]0 \,тра
(проло;rхtитсльностью ,,Io 5 vин},т с послс;l},юпlиv сноNf).
lIочпой ВЭЭМ (9 феврапя 20lб г) с видео-фиксациеti эпилеп,гическоlо хрисl,},rIа:
(\1ультирсгиона11,1lая ']А. )llиjlеll'гичес1.lLй ir\сиf,тьно-тоничсскпй спазNt. ]I под vтpo
гсll,,
С 10 фсвра.rrя ребеrrок llачиIIаеl IIоJучаl,ь I Iро,ги8ос\ Jopor(llylo rераtlию (Дспilкин
Хроносфсрir 200 _\iгi'суI) llЯ: TpeNlop, в]jlрагивания. на фонс чвс{ичсния дозировки
,Llапlснис взлрагиваниii. атаксия.
|lапrепа на Кеппрч выраяiенное ччаlцсниts )пIl]lelllи,le(1\l1\ \lllLltt lullий li появлснис
акси!Lпьно тоничсских пристYпов, + Топаvакс lIоявхеltие абсансов,



К}'пировiullсl, Lrtreдeltиe:'i РеIitltи) tIa. OrNlelta Tolla\laKc.
()тNIсч&-тось сниБспLlс когнитивных павыков,
B:)!I (I8.0],l6) фоновая ритrtика чпfс])сннп lзNlL,:Tпcl1.1.,il\:IIt,B| ой p||l\l \joxpalleп,

f{и(r(rузrlыс и генсрапIlзованные разряды (rrrrогла D>S),36 trрис,Iуltол l1o lипу
]llи]IeIl l,ического \t}loIcюIl},ca (взлраl,иваItие. ]авелеlltlе гJIаз к Bcp\v. про\{аргrlваIlие.
llебо]lьшоЙ IIpoll) jIьсив]lьlЙ кивок l олоl]ы впсрсл).
С 28 Mapra tto 1 ахрсJtя - lIa фоЕе присN,tа Ксппрь] и :]аронтпIIа реNlиссия IIо

\lрll\лочиq\' и кин(:l\l, чо гоявилусь cclllll.H ,l(,d,,.,:ll сь,
Ila droHe Кеппра. :]аронтин. Jla\J1.1Kl,ilл - IIезllачиl,еjlьllое ).il!чпlенис, I IpIl oTN,feIIe

Кеttufы - cttиliettrre rIрисI)по]r, Hi1 фоrtе ДексаNtстазон артсриallьтlая г!{Ilерl0ll11я,
l] пекабре 2()lб г,цобав:тяли Il]и-lспт.lп. при увел!.lIIеIIии ло]ировки до З00 Nfг,lсут

пi]яl]lljlась дLlIlJIоIIия. головохрчr(еItIlя. учасl,ипись IlрисI,улы, В ilrпьнсйптсv препараI
быj{ oI\1e!ell,
I Iриниrrап Кортсф б/отчст,tl.iвоlо полояiитсльного эффскта.
КоIIвчлекс'175 NIг/с\,т. Зоясгрilн l50 Nfгi сут. паглюфсрirп-2 2,5 TicyT.
Rре\lеuаrILl сериiiIIые IIоIIIIые гепер:Llпз(]ванпые топико,к.поIIические Ilрис,I)llы
(пpaкTllllccкrl кilr(л\,lо ltочь). с м!я l7l, лttевttых ttprtcl},l1oB llel,. Теl\lllовая ]aiepiTiкi1

развития. от\{сllастся набор новых навr,lков. хороlrIая пitvя,lь. гиllс]]активныii,
Хо](иr в ДОУ,
На {rorre присlitа IiонвYлскса З]0 N,t]]cyr. ПаI,jпофераjl 1.10 fixic) l,(хучшиri эффекl)
посlеllеlпlо уре)liеIIие прист\,пов (варЕ,ировепо от 5,'1о 20 ]а почь).
I,Iновслон агl'равацIlя.
Itстолиста J:1 бiэ,
l Iocrc I]ИИI' хсrрсlшrrй lффекr, rto прис,г},па]\l,
К икlrrкl 2()2()г приступы \,редп-]ись l1o 1-2 зl rlo,rb. tre бьпкl серийrlых (3-:1 ,lrrя в пrесяч
бсз прис,r,l,rкlв), С 2() I 8 г п,пrоклоничсские прис,lчпы yже lle оlмечаlоl,
l] июЕе 20г xepeliec ,Iяriе]]ук]. :Jнтеровир\,снYю инфскцию. с лихо]]&,Iкой (,10(]). посjlс
чсго аIгравация прис,IуllоlJ. llояl]иJись tj |а L\ сы J,lcJ||cllB о| l e(l\l,lLKl \ ,]acol] до
llecкo-lbкIlx .1нсЙ. Б'I'Кll l0-60 сек (еriеllощпо). К) llировахись ДIiLзеllil!оN1. с
llепоjIllы\J )d]d)eKTo\l (,1о 20 vr за с\,тки).
Bl]\I (2.1,07,20) (4юlI заN{едлен, /lиффl,зная. бифронтапьная Il \1).:lьтирсfиоIIаrIьгIiая
JA.2 присrуlIа БТКП).
l]]Nl (09.10.2020) - <за]!{елпеIIие (boHoBoii pllTN,fIlKи. До]\{иLlирует ловоjlьlIо ригN!ичlIая
.цUфф\'зная тс'гir-ак rив r roc [b. ОР 5-6 Гч, ()рагп4еlI,rареII. Дифф},зlliй Ll бифроII,I,i]]lьflilя
Э-'\, РЭА в лсвой и превоil лобной облас,lи, Зарегис,rрированьi аIипичньте абсансЕJ.
Б'l'КIlll.
ts последvюци\:)lГ (03,12.20) ttлиффузпые 11 бифроl1,I,iulыtые_ залltеllроекциоliJlые.
с;tиничrrые РЭА в }',1. }'З. тrизкrrrr rT срслниl\,f инjlсксо\l, I Iрист),пьi короткис
(l с|', lиTпв-чрLl(, lt,lll]ч((\l1( lриjl\ lL, j llегс\l,_]l,\l L:lиllи,IllLlи,l,:J:llla

В НПЦ Солпцево в тсрапию вкjlк).Iили KoпByjleKc 600 NJг,/с),i,. Сукси:rеu 750 Mr,/cy г.
']'опираIiаI 75 rrr,/cv,r,. Фенобарбитм 0.1 vr/сут,
Частыс пlчтаtlltп в POLG. F(iF2 l . секвеrпrроRаIrие 'l'l' |' l (\,{ l 'I II {.1 отриrr.
CeKBerrrlpoBaяIlc SLC2A1 Нупrеоr,идr]ая заNlеI]асhrl:4]З928l9G>1' rre
l la го I,eI l I I ьп|i варпант.
T]\tC безrlаr,о:lо1,1rи,
NtLI),\ на частыс \1и lохонrLрllаrьflые rlричиllь1 о,rриц,
Паttе;rь Нас.пелственные )пилепспи гстсрозliготныс lllутации в гснс SCN lA
(сhr2: l66905.,13 9С>1'. с,985(i>A. р.(iIl,З29Sеr). S(iS 11 (сhr l 7:78 I 90860G],А,
l е егl, ]l jl t, l :l. ||<i.\, | вс | j | |ll|(,i lи1,1'''<(l(,l;l liJг l иl,е),
llo Сэrrr,ер1 грио BapIlaII,1 в I,erre SCNl-,\ обrrар))(еll t о,lцl].



Прrr осlrогре: N{ышечIlый гоrrlс шrффузrrо lезнilчитслЕ,но сни'кс!I. дIlскоорлиItация.
а,t,аксtrя, Брадикrlttезtlя. бралjlфреяия, СХР i{iивыс. СлюноlечеIiие, Ди]арlрия.
Мо,горна! нс,]овкость. 'I'чгопоjlвиriность голеIlос,lоlIllых с) с,гавов. I Ift простые
вопросы oTBcrIacT правильпо, Вес 25 кг.

Зак"ttо.lепие: Геttераtизоваuвая эпп,-Iспсия. нсуточIlеIlllой ],lиологии. всроl,яIlее Bce1,o

lеlIеlической, )llиjlепти.Iсская энцсфаJk)lIагия, (_],rатуснос тсчсние IIpllclYlloп (абсансы.
гтБкп),
I 
'стс|]озfiготный вариант в геIIе SСNl Л. (с.985G>А) нс описан в лиl,ераIуре. ojlнaкo 

'lp) 
l ие

а1\1иltоl(llсjlо,lliые заNлеllы в lоl!( хс полtl]кснии ппис.1llь] l.uK 1lгичинil ]пбппсвапия у ltllциeIll'oll с
синлроvо\{ Лравс rl (iIrl,S ] (с полIюЙ !IеIIетраlгrllос,гью), Алгоритvы прелсI(азаllйя
свиле]еjlьс,lвуlоl,о llaTolellltofl в.l1ияпии вilгиiнт н:] бспок. а гJlln\с ]Jtрдlиваст
конссрвативнчю аl\fинокислоту. I Iсобхолплло дообс:rелоl]аlrие оlца д-,тя исключе]Irlя
l\lозатirцlзl\{а. и ф},нктIион:Llьный анаJIиз IIа вilриаIгL При искjlючсЕиll патогсIlIIос'ги Bi]pl,iallfa
LLе,]lесоордзllо IlровелеlIие lIojll1ol eltoМllol,o секвепирования п анtпиза ]lиквора lIa llNl}l} llLlo-
(l п (lcp0,]lot]latlH) 1о эх ихеI lсию,

IIазначения п рекомеЕдации
Приеl"r rlро,tивосчлороr(nой ,Iерапии: KollB)jleKc 600 Nfгiс),т, Счксиiсп 75() \l с\ l,
I'опираNlат 75 Nfг/с},т. Фснобарбитап 0.] Nfг,/счт.

В п,lанах постспснная от fсна Фснобарбитап,
При затяжtlых приступах использовать ректаIIыIый Диазела\1 и-lи б}'ккмьнь]lI
Мида:зо:lапr (rte з apelllc грироваI t в РФ. офорtlхение через I]K по \{/'д. по
пocтilнol]Jlettl1Io llрави l,ejlbc,I ва N920З ) ts Jо]с 10 vf,
IIопробовать исключить l\{олочныс пролчкты.
После 2 лст поrtазана \,становка сти]!tу-lятора блyriдаl()щеl о llept]a YNS в I IИКИ
Пелtrа,грtrи иNl ВеjIьlищева (Фархо1 ФаI[оевич +7 985 269-"l]-_]7 вотсап),
Секвеttlлровшtие Cэtll,epa llробаlца L1 о,Iца rtа BaptlaнT в aснс SCN IA с ]Iомощьк)
б},кка,тьного ]I(игелия. Зате\l ф),ЕкIIионапьньпi анапиз в лабора,rюрии lrlГНL{
(написать на почту),
В,rорым з,I,апопl lIо]lIюI,еIю\lliое ceKl]eltиporrallиe,
Треrьим э r,atlolr - tcpo]]b и пиквор llil Лltrи l,e]la к яеiтонiL-тьныl\f рсцеп гора\1 и

синаптичсски]!{ бс-,тк|tNf (NMDA-, LGIt, CASPIt2. AN,{I'A l-. 
^МРА2-. 

GАВАВ l -).

АIIт1.1IIейронillьные аптllтела, llallenb (лайll-бJо I,: Hu (ANNA ] ). Yo- 1 ( РС..\ l ). С V2.
\4а2. Ri (ANIri',\Z). амфифизиu), Аlt,lиlе:lе к NN{DA fл},таvатно\{у рецеIlторч. lgC.
.\нтrlтсла к ciAD (глчтаl\,fатiскарбоксилазс). Ig(i. Автитела к LCIl и C,\SPR2
(ко\rпоненты коNlплекса калиевых канаlов). IgG,
Госttи,t,аtизация в НИКИ Пели Iарии trM Веlrьгищева в ПНО .'ця провслснIlя B,rB

и\i\1\,ногJобYлины (ОктагаN{) в лозс 2 L'кг. раздслснныс на 5 дIlеii. l] с,I,ационаре
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Врач: Шарков А.А Ерr]ýr2Фlpsjýt(alь!.цц
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