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Кот1•1ество АК п

Ф.И.О. Поляков Тимофей Юрьевич 
Дата рождения: 25 .03.2019 (3,5 года) 
Адрес: Уфа, Гали Ибрагимова 5\1-83 
Описание приступов при 111шщ1ац1111 диеты 11 их частота: приСl)'ПЫ с отведением головы и глаз 
вправо, клонии в правой половине лица, периодически с переходом в билатеральные тонико
клонические судороги, после стерео - ЭЭГ появились приступы с адверсией влево, частота 1 раз в 7 
дней 
Краткий анамнез заболевания- приступы с 1 г 7 мес _»замирания» с нарушением сознания и 
слюнотечением, 1 раз в 1-2 мес, в 2 годв выставлен диагноз и начата АЭТ. В июле предоперац. 
Обследование в ФЦ нейрохирургии (Тюмень) с проведением стерео-ЭЭГ, в оперативном лечении 
отказано.

П
 

еринатальный анамнез- ребенок от 1 беременности (ХФПН), 1 самопроизвольных родов в 38,5 
нед, с массой 2800 гр, с оценкой по Апгар 7\8 баллов. Неонатальный период- б\о. Моторное развитие
на первом году-без задержки, но задержка психоречевого развития.
ТМС крови - без патологии. 
МРТ головного мозга - склероз левого гиппокампа, гипоплазия мозолистого тела, лейкопатия, ,

гипоплазия нижнего червя мозжечка, утолщение коры медиальных полюсных отделов левой височной
доли- диспластические ? 
ВЭМ сна -мультирег.ЭА в правы и левых лобно-височных отведениях, корковая ритмика

бодрствования дезорганизована и замедлена, сон на стадии модулирован плохо, регистрируются
единичные паттерны сна.

римепенuых у пациента до введения кетод11еты -7При 11ниц1,ац11п диеты АЭП: карба.мазепин 500 мг/сут, файкомпа 1,5 мг\сут

Генет11ческое исследование: Клиническое секвенирование генома «Геномед» - выявлена компауНд

гетероз.мут в гене TBCD ( c.230A>G, p.His77 Arg, с.1891 G>A, p.Ala631 Thr), при проведении трио по

Сэнгеру выявлено носительство данных мутаций у папы и мамы. 

Сомат11чесю1й статус: Состояние по основному заболеванию - тяжелое

Вес -15,5кг (50-85
th). Рост 92 cм(3th) ИМТ - 18,2(9711') Доm1<.вес-14,5 кг, рост-100 см Доmк ИМТ-16

Соматический статус - б\о 
Неврологический статус: 
or- 48 см о o-2sth) 
Общемозговые, менингеальные симптомы - отсутствуют

Сознание - не нарушено 
ЧМН - б\о, взгляд фиксирует 
мышечный тонус - удовлетворительный 
cXP==S, патологические стопные и кистевые знаки с 2-х сторон отсутствуют, брюшные вызываются






