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Введение. Рассеянный склероз (РС) – патология способная затрагивать как 

центральные, так и периферические звенья нервной системы. Клиническая картина РС 
отличается высоким полиморфизмом. Наиболее частыми симптомами являются пирамидные 
нарушения, нарушения чувствительности, дисфункция тазовых органов, нарушение 
координации. Однако, важной составляющей клиники данного заболевания являются 
поражения черепных нервов (ЧН), в частности зрительного (II), и группы глазодвигательных 
(III, IV, VI), которые и являлись объектом изучения данной работы. Упоминания поражений 
ЧН встречаются ещё в самых первых работах, касающихся РС. Наблюдаемые при осмотре 
движений глазных яблок нистагм является составным компонентом классической триады 
Шарко, а побледнение височных половин зрительных нервов является частью пентады 
Марбурга [1]. По данным литературы, частота поражения II ЧН у больных РС достигает 70% 
[2], а глазодвигательных нарушений около 70-80% [3].  

Цель работы. Исследовать частоту поражения зрительного и группы 
глазодвигательных нервов у пациентов с подтверждённым диагнозом РС, определить частоту 
их встречаемости, их место в структуре клиники данного заболевания. Исследование носило 
пилотный характер.  

Материалы и методы исследования. Выполнено обследование 19 пациентов, среди 
которых 10 женщин и 9 мужчин в возрасте от 23 до 56 лет с диагностированным РС. 
Проведены опрос, осмотр, исследование функций ЧН; изучена медицинская документация. 
Проведён обзор отечественной и иностранной научной литературы, посвящённой проблеме 
РС, в частности, его офтальмологических проявлений.  

Результаты исследования. Нарушение функции зрительного (II) нерва было выявлено 
у 11 пациентов из 19 (57,8%), среди которых 5 мужчин и 6 женщин, наиболее частым 
симптомом у данной группы было снижение остроты зрения, которое было обнаружено у всех 
11 пациентов. Вторым по частоте в этой группе было сужение полей зрения, выявленное у 5 
пациентов из 11. Нарушение глазодвигательных функций обнаружено у 7 пациентов из 19 
(36,8%), среди которых 3 женщины и 4 мужчины. У всех 7 пациентов в данной группе 
отмечалась диплопия, у 4 пациентов выявлено вестибулярное нарушение в виде 
горизонтального нистагма при взгляде в сторону. Сочетанное нарушение зрительных и 
глазодвигательных функций выявлено у 6 пациентов из 19 (31,6%), причём у всех пациентов 
в данной группе снижение остроты зрения сочеталось с диплопией.  

Заключение. Частота нарушения функций ЧН, в частности зрительного (II) и 
глазодвигательных (III, IV, VI) нервов составило 57,8% и 36,8% соответственно, причём у 
31,6% пациентов данные поражения присутствуют одновременно. Данные цифры могут 
говорить о высокой частоте встречаемости вышеописанных проявлений у пациентов с РС, что 
целесообразно в вопросах клинической диагностики этой патологии.  
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Введение. Болезнь Лафоры – редкое аутосомно-рецессивное наследственное заболевание из группы 

прогрессирующих форм эпилепсии с миоклониями, характеризующееся парциальными и генерализованными 
эпилептическими приступами, экстрапирамидными нарушениями, расстройствами когнитивных функций и 
деменцией. Обусловлено мутациями в генах EPM2A и EPM2B, которые отвечают за синтез белков лафорина и 
малина. Дебют заболевания в возрасте 8-18 лет, которое быстро прогрессирует, приводя к смерти через 4-10 
лет. Цель. На примере клинического случая светить редкую форму наследственной миоклонус-эпилепсии. 
Клинический случай. Пациент Е. Рожден от близкородственного брака. Рос и развивался в соответствии с 
возрастом. Дебют приступов в возрасте 8 лет — генерализованные тонико-клонические судороги, начат прием 
вальпроевой кислоты. Неоднократно лечился в психоневрологическом отделении с диагнозом: идиопатическая 
генерализованная эпилепсия в форме тонико-клонических приступов. В схему лечения вводились препараты: 
лакосамид, ламотриджин, топирамат, курс ГКС — без эффекта. Консультирован генетиком. Выставлен 
диагноз - прогрессирующая миоклоническая эпилепсия Лафоры (гомозиготный мутация в гене NHLRC1). 
Проводилось лечение: вальпроевая кислота 1000 мг/сут, леветирацетам 2000 мг/сут., перампанел 8 мг/сут, 
сибазон 2,0 в/в №2. На сегодняшний день пациент перешел во взрослую службу, его состояние прогрессивно 
ухудшается. Вывод. Данное заболевание встречается довольно редко, однако должно вызывать бдительность 
у врачей-неврологов в случаях стремительно прогрессирующих форм миоклонической эпилепсии, которые не 
поддаются лечению.  
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нарушения 

 
Введение. Болезнь Лафоры – редко встречающееся, аутосомно-рецессивное 

наследственное заболевание из группы прогрессирующих форм эпилепсии с миоклониями, 
характеризующееся парциальными и генерализованными эпилептическими приступами, 
экстрапирамидными нарушениями, расстройствами когнитивных функций и деменцией [1]. 
Заболевание обусловлено генной мутацией в 6-хромосоме, чаще затрагивающей ген EPM2A, 
отвечающего за синтез белка лафорина, в остальных случаях EPM2B (NHLRC1), кодирующего 
белок малин. Обо этих белка контролируют метаболизм гликогена [1,2]. Таким образом, при 
нарушении метаболизма гликогена происходит отложение в различные органы и ткани 
организма амилоидных цитоплазматических включений - телец Лафоры. Манифестация 
приходится на возраст 8-18 лет с появления генерализованного эпилептического приступа. В 
последующем присоединяются миоклонусы, изменения в психической сфере и снижение 
когнитивных функций с прогрессирующей деменцией. Лечения не существует. Как правило, 
заболевание быстро прогрессирует, приводя к летальному исходу через 4-10 лет, вследствие, 
присоединения интеркуррентных инфекций [3].  

Целью работы На примере клинического случая осветить редкую форму 
наследственной миоклонус-эпилепсии.  

Материалы и методы исследования. Использован и проанализирован клинический 
случай пациента с болезнью Лафоры.  

Результаты исследования. Пациент Е. Рожден от вторых срочных родов, с 
двукратным обвитием пуповины вокруг шеи плода. Вес при рождении 3500 гр., рост 52 см. 
Брак близкородственный. Анамнез отягощен: у младшего брата, двоюродного брата и тети по 
материнской линии – эпилепсия. Наблюдался у невролога до 1 года жизни по поводу 
гипоксически-ишемической энцефалопатии. Рос и развивался, со слов мамы, по возрасту. 
Дебют приступов в возрасте 8 лет — генерализованные тонико-клонические судороги, начат 
прием вальпроевой кислоты. Неоднократно лечился в психоневрологическом отделении с 
диагнозом: идиопатическая генерализованная эпилепсия в форме тонико-клонических 
приступов. F06. 827 + F83. 0. ВЭМ - генерализованная эпилептиформная пароксизмальная 
активность. В схему лечения вводились препараты: лакосамид, ламотриджин, топирамат, курс 
ГКС — без эффекта. Также врач-офтальмолог диагностировал – расходящееся 
монолатеральное косоглазие OS. Дальнозоркость высокой степени OU.  
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В возрасте 16 лет консультирован генетиком. По результатам молекулярно-
генетического исследования выявлена гомозиготная мутация в гене NHLRC1.  

Диагноз - прогрессирующая миоклоническая эпилепсия Лафоры (гомозиготный 
мутация в гене NHLRC1).  

Последний раз поступал в нейрохирургическое отделение ОДКБ им. Силищевой с 
жалобой родителей на приступы с кратковременным замиранием, трепетанием век, дрожью в 
конечностях, выпадением предмета из рук, адверсией, головы и глаз в сторону, затем падение, 
напряжение конечностей, клонические судороги. Так же на утрату моторных, когнитивных 
навыков, нарушение речи, приступы агрессии и возбуждения.  

Текущая терапия: вальпроевая кислота пролонгированная форма 21 мг/кг/сут, 
леветирацетам 42 мг/кг, перампанел 8 мг. На фоне приема перампанела – приступов не было 
две недели.  

При осмотре неврологом: понимание обращенной речи на бытовом уровне, инструкции 
выполняет избирательно. Внимание снижено, расторможен. Дизартрия. Периодически 
наблюдается тремор конечностей, миоклонии преимущественно верхнего плечевого пояса. 
Движение глазных яблок ограничено кнаружи, конвергенция ослаблена. Гиперсаливация. 
Мышечный тонус изменен по спастическому типу. Сухожильные рефлексы с верхних 
конечностей и ахилловы рефлексы оживлены. Не стоит, не ходит. Позу Ромберга и 
координаторные пробы не выполняет.  

Результаты ЭЭГ: на фоне выраженных диффузных изменений биоэлектрической 
активности головного мозга регистрируется генерализованная эпилептиформная активность в 
виде комплексов ОМВ.  

Результаты МРТ головного мозга: кортикальная атрофия, вентрикуломегалия.  
Проводилось лечение: вальпроевая кислота 1000 мг/сут, леветирацетам 2000 мг/сут., 

перампанел 8 мг/сут, сибазон 2,0 в/в №2.  
Будучи в отделении на фоне проводимого лечения у пациента ежедневно 

фиксировались серийные миоклонические приступы. Пациент был выписан для дальнейшего 
амбулаторного лечения.  

На сегодняшний день пациент перешел во взрослую службу, его состояние 
прогрессивно ухудшается.  

Заключение. Болезнь Лафоры - редкая, однако стремительно прогрессирующая форма 
миоклонической эпилепсии, которая не поддается лечению и быстро приводит к летальности, 
поэтому врач-невролог должен проявлять бдительность при появлении пациентов с 
прогрессирующей юношеской миоклонус-эпилепсией, фармакорезистентностью и 
экстрапирамидными и когнитивными нарушениями.  
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Введение. Многие молодые женщины сталкиваются с таким тяжёлым явлением как 
предменструальный синдром. У части из них нет иных симптомов, которые могли бы связать ПМС с 
соматическими заболеваниями репродуктивной системы. Цель. Выявление встречаемости симптомов 
тяжёлых дисменореи и ПМС, определение зависимости от симптомов дистресса, депрессии, тревожности и 




