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Нейрональный цероидный липофусциноз — это группа наследственных нейродегенеративных заболеваний, наследу-
емых по аутосомно-рецессивному типу. Данное заболевание является наиболее частой нейродегенеративной пато-
логией у детей с распространенностью от 1 : 14 000 до 1 : 1 000 000 в мире. В настоящее время идентифицировано 
14 генетически различных форм данной патологии, которые характеризуются накоплением аномального липофус-
циноподобного материала в лизосомах нервных клеток, прогрессирующим и селективным разрушением нейронов. 
При нейрональном цероидном липофусцинозе наблюдается дефект гена, кодирующего различные ферменты лизосом. 
Из-за недостаточности фермента трипептидил пептидазы-1 в центральной нервной системе пациента наблюдается 
накопление патологического аутофлуоресцентного липопигмента, приводящего к нарушениям нормальной функции 
нейронов. Клинически заболевание манифестирует в возрасте 3–4 лет в виде прогрессирующей миоклонической 
эпилепсии, умственных и двигательных нарушений, задержки и остановки в психомоторном развитии. В статье 
описаны данные о распространенности, особенностях терапии данной патологии, а также представлен клинический 
случай с дебютом заболевания у ребенка в возрасте 2 г. 11 мес. Клинический случай демонстрирует трудности диа-
гностики данной патологии вследствие ее редкости, широкого круга дифференциальной диагностики, длительности и 
высокой стоимости молекулярно-генетических исследований. Раннее обследование позволило бы объяснить природу 
эпилепсии, своевременно подобрать рациональную терапию данного заболевания.
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Clinical case of neuronal ceroid lipofuscinosis type II in a child
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Neuronal ceroid lipofuscinosis is a group of hereditary neurodegenerative diseases inherited by an autosomal re-
cessive trait. This disease is the most common neurodegenerative pathology in children with a prevalence of 
1:1,000,000 to 1:14,000 in the world. Currently, 14 genetically different forms of this pathology have been identified, 
which are characterized by the accumulation of abnormal lipofuscin-like material in the lysosomes of nerve cells, 
progressive and selective destruction of neurons. In neuronal ceroid lipofuscinosis, there is a defect in the gene that 
translates various lysosomal enzymes. Due to the insufficiency of the enzyme tripeptidyl peptidase 1, an accumulation 
of pathological autofluorescent lipopigment is observed in the central nervous system (CNS) of the patient, leading 
to violations of the normal function of neurons. Clinically, the disease manifests at the age of 3–4 years, in the form 
of progressive myoclonic epilepsy, mental and motor disorders, delays and stops in development. The article describes 
data on the prevalence, clinical features and therapy of this pathology, and also presents a clinical case with the 
onset of the disease in a child aged 2 years 11 months. The clinical case demonstrates the difficulties of diagnosing 
this pathology due to the rarity of this pathology, a wide range of differential diagnostics, the duration and high cost 
of molecular genetic studies. An early diagnosing would make it possible to explain the nature of epilepsy, to choose 
a rational therapy for this disease in a timely manner.
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ВВЕДЕНИЕ
Нейрональный цероидный липофусциноз (НЦЛ), 

или болезнь Баттена, — это группа моногенных на-
следственных нейродегенеративных заболеваний. 
Заболевания имеют схожие клинические прояв-
ления: судорожный синдром, нарушение зрения, 
снижение когнитивных способностей [2].

НЦЛ морфологически характеризуется клеточ-
ными липопигментными включениями, поражением 
нейронов и  прогрессирующей нейродегенерацией. 
При манифестации в детском возрасте в клинике за-
болевания отмечаются прогрессирующие умствен-
ные и  двигательные нарушения и  потеря зрения. 
При старте заболевания у  взрослых преобладают 
когнитивные нарушения (деменция) [11].

На сегодняшний день идентифицировано 14 ге-
нетически различных форм НЦЛ. Все формы ха-
рактеризуются накоплением аномального липофус-
циноподобного материала в  лизосомах нервных 
клеток, прогрессирующим и селективным разруше-
нием нейронов, особенно в  коре головного мозга, 
мозжечке и  сетчатке [11].

Первое описание нейронального цероидного 
липофусциноза в  медицинской литературе было 
дано Отто Кристианом Стенгелем в начале XIX в. 
Он описал ювенильное расстройство со  слепотой 
и  прогрессирующей деменцией.

В 1903  г. Фредерик Баттен описал подобную 
клиническую картину в  виде «церебральной деге-
нерации с  макулярными изменениями». В  1905  г. 
немецкие неврологи W. Spielmeye и H. Vogt также 
сообщили о  подобном расстройстве. В  последую-
щем ювенильный нейрональный цероидный ли-
пофусциноз назвали болезнью Баттена – Шпиль-
мейера – Фогта. Европейские неврологи J. Janský 
в  1908  г. и  M. Bielschowsky в  1913  г. описали 
подобное расстройство, но  с  «поздним инфантиль-
ным» началом. Эта форма стала известна как поздне-
инфантильный нейрональный цероидный липофусци-
ноз, или болезнь Янского – Бильшовского. В  1925  г. 
H. Kufs описал заболевание у  взрослых с  аналогич-
ными патологическими характеристиками, но без по-
тери зрения, которое имело место при ювенильном 
цероидном липофусцинозе нейронов и позднеинфан-
тильном цероидном липофусцинозе нейронов. Это 
состояние получило название цероидный липофусци-
ноз нейронов у взрослых, или болезнь Куфса. Спустя 
50  лет, в  1973  г., M. Haltia и  P. Santavuori описали 
инфантильную форму. На  сегодняшний день данная 
патология (классический инфантильный нейрональ-
ный цероидный липофусциноз) также известна как 
болезнь Халтии – Сантавуори [8].

В 1969  г. на  основе ультраструктурной карти-
ны накопления липофусцина или цероида (осо-

бенность, которая помогла отличить эту группу 
заболеваний от аналогичных неврологических рас-
стройств) был предложен термин «нейрональный 
цероидный липофусциноз». До  открытия генных 
мутаций НЦЛ классифицировали по  сочетанию 
возраста манифестации заболевания и  ультра-
структурных паттернов отложений в  нейронах.

Впервые мутация в  гене, связанная с  болезнью 
Баттена, была обнаружена в  1995  г. с  помощью 
метода молекулярно-генетического исследования, 
а в 2012  г. была предложена обновленная классифи-
кация с  учетом данных молекулярно-генетических 
исследований пациентов, биохимических и клини-
ческих фенотипов. В  предлагаемой версии клас-
сификация расстройств была упрощена и  кодифи-
цирована численно в  соответствии с  пораженным 
геном (например, болезнь Баттена  — НЦЛ1) [4]. 
Классификация была структурирована по семи ди-
агностическим осям: 1) пораженный ген; 2)  мута-
ция; 3) биохимический фенотип; 4) клинический 
фенотип; 5) ультраструктурные характеристики; 
6)  уровень функциональных нарушений; и  7)  дру-
гие замечания (дополнительные генетические, эко-
логические или клинические признаки). В  виду 
громоздкости ее использования в  клинической 
практике некоторые авторы предложили для рутин-
ного использования комбинировать оси 1 и  4 [5]. 
В  настоящее время НЦЛ классифицируют в  соот-
ветствии с  дефектом гена (см.  таблицу) [12].

На сегодняшний день дефицит моделей заболе-
вания ограничивает всестороннее понимание пато-
логических факторов, которые приводят к его про-
грессированию. Болезнь Баттена классифицируется 
на  пять основных типов:

1. Врожденный НЦЛ, когда дети рождаются 
с  микроцефалией, вследствие внутриутробного 
старта заболевания.

2. Инфантильный НЦЛ, когда такие симптомы, 
как судороги и  утрата двигательной функции, по-
являются в возрасте от 6 до 18 мес. и сопровожда-
ются потерей психомоторных и  речевых навыков. 
У  ребенка появляются признаки регрессии, сопро-
вождающиеся эпиприступами и постепенной поте-
рей зрения, гипервозбудимостью, беспокойством, 
нарушением сна. В  возрасте от  15 до  20  мес. про-
исходит утяжеление симптоматики с формировани-
ем микроцефалии, трункальной атаксии, дистони-
ческих особенностей, хореоатетоза и  миоклоний. 
К двум годам дети полностью теряют зрение, утра-
чивают все когнитивные и  двигательные навыки. 
Смерть обычно наступает в возрасте от 9 до 13 лет.

3. Поздний инфантильный НЦЛ  — отмечает-
ся манифестация симптомов (задержка психомо-
торного развития, атаксия и  судороги) в  возрасте 
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Болезнь / 
Disease

Фенотип / 
Phenotype

Ген / 
Gene

Локус / 
Location

Наследование / 
Inheritance

Белок / 
Protein product

Возраст начала 
заболевания / 
Age at onset

НЦЛ1 / 
NCL1 256730 PPT1 1p34.2

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

PPT1 (пальмитоил протеин тиоэстера-
за‑1) — растворимый лизосомальный 
белок / PPT1 (palmitoyl protein thioes-
terase 1) — soluble lysosomal protein

Инфантильный / 
Variable 

(Infantile)

НЦЛ2 / 
NCL2 204500 TPP1 11p15.4

Аутосомно-рецес-
сивно / 

Autosomic 
recessive

TPP1 (трипептидилпептидаза‑1) — 
растворимый лизосомальный белок / 
TPP1 (tripeptidase‑1) — soluble lyso-

somal protein

Классический 
(поздний ин-

фантильный) / 
Variable (Late 

Infantile)

НЦЛ3 / 
NCL3 204200 CLN3 16p11.2

Аутосомно- 
рецессивно / Autoso-

mic recessive

Белок лизосомальной мембраны / 
Lysosomal membrane protein

Ювенильный 
классический / 

Juvenile

НЦЛ4A / 
NCL4A 204300 CLN6 15q23

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

Эндоплазматический ретикулум-мем-
бранный белок / Endoplasmic reticu-

lum membrane protein

Взрослый / 
Adult

НЦЛ4B / 
NCL4B 162350 DNAJC5 20q13.33

Аутосомно-доми-
нантно / 

Autosomic dominant

Цитозольный, связанный с везикуляр-
ными мембранами / Cytosolic, associ-

ated with vesicular membranes

Взрослый / 
Adult

НЦЛ5 / 
NCL5 256731 CLN5 13q22.3

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

Растворимый лизосомальный белок / 
Soluble lysosomal protein

Классический 
(поздний инфан-
тильный) / Vari-

able (Late Infantile)

НЦЛ6 / 
NCL6 601780 CLN6 15q23

Аутосомно- 
рецессивно / 

Autosomic recessive

Трансмембранный белок / 
Endoplasmic reticulum membrane 

protein

Классический 
(поздний инфан-
тильный) / Vari-

able (Late Infantile)

НЦЛ7 / 
NCL7 610951 MFSD8 4q28.2

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

Лизосомальный мембранный белок/ 
Lysosomal membrane protein

Классический 
(поздний инфан-

тильный/ювениль-
ный) / Variable 
(Late Infantile/

Juvenile)

НЦЛ8 / 
NCL8 600143 CLN8 8p23.3

Аутосомно-рецес-
сивно / 

Autosomic recessive

Эндоплазматический ретикулум-мем-
бранный белок / Endoplasmic reticu-

lum membrane protein

Классический 
(поздний инфан-

тильный/ювениль-
ный) / Variable 
(Late Infantile/

Juvenile)
610003*

НЦЛ10 / 
NCL10 610127 CTSD 11p15.5

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

CTSD (катепсин D) — растворимый 
лизосомальный белок / CtsD (cathep-

sin D) — soluble lysosomal protein

Врожденный/ 
Congenital

НЦЛ11 /
NCL11 614706 GRN 17q21.31

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

GRN (програнулин) — растворимый 
лизосомальный белок / Soluble lyso-

somal protein

Взрослый / 
Adult

НЦЛ13 /
NCL13 615362 CTSF 11q13.2

Аутосомно-рецес-
сивно /

Autosomic recessive

CTSF (катепсин F) — растворимый 
лизосомальный белок / CtsF (soluble 

lysosomal protein)

Взрослый /
Adult

НЦЛ14 /
NCL14 611726 KCTD7 7q11.21

Аутосомно-рецес-
сивно / Autosomic 

recessive

KCTD7 (белок калиевых каналов) — цито-
зольный, частично связан с мембранами / 
KCTD7 (Potassium Channel Protein) Cyto-
solic, partially associated with membranes

Инфантильный /
Infantile

*Северный вариант эпилепсии. НЦЛ 9 (609055) — молекулярно не охарактеризован. Примечание. НЦЛ — нейрональный 
цероидный липофусциноз. *Northern epilepsy variant. Note. NCL9 (609055) — not molecularly characterized. NCL — Neuronal 
ceroid lipofuscinosis.

Таблица / Table
Классификация нейрональных цероидных липофусцинозов [12]
Classification of neuronal ceroid lipofuscinosis [12]
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от  2  до  4  лет. Клиника быстро прогрессирует 
до  потери двигательных, когнитивных и  речевых 
функций.

4. Ювенильный тип НЦЛ  — наиболее распро-
страненная форма болезни Баттена. Симптомы воз-
никают в возрасте от 5 до 10 лет и обычно проявля-
ются потерей зрения и судорогами. В дальнейшем 
проявляются трудности в  обучении, двигательные 
нарушения, включающие экстрапирамидные и  пи-
рамидные симптомы (ригидность, брадикинезия, 
медленные шаги со  сгибанием в  тазобедренных 
суставах и коленях, шаркающая походка). Эти сим-
птомы появляются в  период полового созревания 
и  постепенно приводят к  утрате самостоятельного 
передвижения. Больные обычно умирают на  тре-
тьем десятилетии жизни.

5. Взрослый тип НЦЛ прогрессирует медлен-
нее. Клиническая картина этого типа характеризу-
ется генерализованными тоническими припадками, 
миоклонусом, выражденным слабоумием. Связан-
ные с этим признаки включают проблемы с речью, 
мозжечковую дисфункцию и  паркинсонизм [9].

НЦЛ  — одна из  наиболее частых нейроде-
генеративных патологий у  детей с  распростра-
ненностью от  1 : 14 000 до  1 : 1 000 000 в  мире. 
Большинство НЦЛ наследуются по  аутосомно-ре-
цессивному типу. Сообщалось об аутосомно-доми-
нантном типе наследования, вызванном мутациями 
в  гене DNAJC5 [5].

Среди всех клинических форм наиболее распро-
страненной в мире остается НЦЛ 2-го типа (НЦЛ2), 
или болезнь Янского – Бильшовского. Данная пато-
логия является прогрессирующим заболеванием, 
наследуемым по  аутосомно-рецессивному типу. 
Имеет место снижение активности лизосомальной 
трипептидилпептидазы‑1, кодируемой геном TPP1. 
Из-за недостаточности фермента в  центральной 
нервной системе накапливается патологический 
аутофлуоресцентный липопигмент, состоящий 
из  белков сапозина-А, сапозина-В и  субъединицы 
АТФ-синтетазы. Вследствие «переполнения» дан-
ным липопигментом лизосом клетки происходит 
нарушение процессов гидролиза и  метаболизма 
внутри самого нейрона [13].

При классической позднеинфантильной форме 
заболевания НЦЛ2 накопление приводит к  бы-
стропрогрессирующему нейродегенеративному 
расстройству с однотипным течением заболевания. 
Как правило, дебют клинических симптомов от-
мечается в  возрасте от  2 до  4  лет с  неспровоци-
рованных судорожных припадков. Часто задержка 
речи предшествует появлению судорог. В последу-
ющем у пациентов наблюдается быстрое снижение 
когнитивных, речевых, двигательных и зрительных 

функций с  полной утратой двигательных и  рече-
вых функций к 6–7 годам и последующей слепотой. 
Смерть наступает в  возрасте от  8 до  13  лет [13].

В Соединенных Штатах Америки распространен-
ность варьирует в  пределах 1,6–2,4 : 100 000  ново-
рожденных; в скандинавских странах данная патоло-
гия регистрируется чаще: от  2,5 : 100 000  в  Дании 
и  2,2 : 100 000 в  Швеции до  3,9 : 100 000 в  Нор-
вегии и  4,8 : 100 000 в  Финляндии и  7 : 100 000 
в  Исландии [10].

По данным А.А. Козиной и соавт. [5], заболевае-
мость НЦЛ2 в России составляет 0,24 на 100 000 че
ловек.

Ранее для пациентов с болезнью НЦЛ2 была до-
ступна только поддерживающая терапия. В 2017  г. 
впервые одобрена интрацеребровентрикулярная 
заместительная терапия ферментом церлипоназой-
альфа, рекомбинантным человеческим ферментом 
TPP1 (трипептидилпептидаза‑1) [4].

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ НЦЛ2
Пациентка, 23.06.2015  г.  р. Ребенок от  4-й бе-

ременности (1-я беременность — мальчик, здоров; 
2-я  — медицинский аборт; 3-я  — девочка, здоро-
ва), протекавшей с угрозой прерывания беременно-
сти со II триместра. Ребенок от 3 самостоятельных 
родов на сроке 39 недель гестации. Масса тела при 
рождении 3150  г, длина тела  — 49  см. Оценка по  
шкале Апгар 8/9 баллов.

В первые месяцы жизни развитие ребенка со-
ответствовало возрасту: девочка удерживала голо-
ву с  3 мес., переворачивалась со  спины на  живот 
и  обратно с  4 мес., сидела с  6 мес., ходила само-
стоятельно с 10 мес., гулила с 6 мес. В 1 год про-
износила слоги, с  2  лет  — простые предложения.

В возрасте 2  г. 11 мес. на  фоне полного здоро-
вья у  ребенка была отмечена однократная рвота, 
адверсия взора вверх, клонические подергивания 
конечностей, утрата сознания.

В 3  г. 4 мес. у  ребенка развился пароксизм  — 
посинение носогубного треугольника, утрата со-
знания, подергивание конечностей. Выставлен 
диагноз: «Эпилепсия». Проведена электроэнцефа-
лография: в течение 20 мин. — без патологий, в те-
чение 2 ч  — выявлена тета-активность в  лобных 
отделах полушарий.

По данным магнитно-резонансной томографии 
головного мозга, проведенного в 3  г. 5 мес., — кар-
тина участков структурных изменений глубокого бе-
лого вещества теменных долей (дифференцировать 
между задержкой миелинизацией и  гипомиелини-
зацией). Умеренно выраженная компенсированная 
бивентрикулярная гидроцефалия. Расширение суб
арахноидального конвекситального пространства.
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Рис. 1.	 Интравентрикулярное введение церлипоназы альфа
Fig. 1.	 Intraventricular administration of cerliponase alpha

Рис. 2.	 Установлен интравентрикулярный резервуар у паци-
ентки

Fig. 2.	 An intraventricular reservoir was installed in patient

На фоне приема вальпроевой кислоты в  дозе 
100  мг/сут у  ребенка отмечались приступы в  виде 
«подкашивания» ног, заведения вверх глаз, зами-
раний, сохранялись до  5–6 раз в  сутки. В  связи 
с  отсутствием ответа на  терапию была повышена 
доза препарата до  150  мг/сут.

В возрасте 3  г. 6 мес. общее состояние пациента 
без улучшений, сохранялись приступы эпилепсии. 
На электроэнцефалограмме — выраженные измене-
ния биоэлектрической активности мозга, отмечается 
раздражение диэнцефальных структур мозга, сни-
жен порог судорожной активности. Была увеличе-
на доза вальпроевой кислоты до  400  мг/сут. В  3  г. 
7  мес. — добавлен топирамат в  дозе 200  мг/сут.

В дальнейшем в  3  г. 9 мес. из-за увеличения 
частоты эпиприступов была проведена замена те-
рапии (леветирацетам в  дозе 500  мг/сут).

В 4  г. 1 мес. девочка госпитализирована в РДКБ 
(Москва), в  связи с  сохраняющимся судорожным 
синдромом, утратой навыков. На фоне приема пульс-
терапии гидрокортизоном [в дозе 14,6  мг/(кг · сут)] 
отмечено улучшение состояния, сокращение количе-
ства эпиприступов. Девочка начала самостоятельно 

передвигаться с  поддержкой. При проведении ге-
нетического анализа крови была выявлена гомо-
зиготная мутация c.622C>T/c.622C>T (pArg208) 
в  гене TPP1.

В 4  г. 4 мес. пациентка получала лечение в  от-
делении медицинской генетики РДКБ, где была 
скорректирована противоэпилептическая терапия 
(вальпроевая кислота в  дозе 540  мг/сут, левети-
рацетам в  дозе 900  мг/сут), назначена церлипо-
наза альфа  — в  дозе 300  г интравентрикулярно, 
1 раз в  2 нед., длительно, постоянно пожизненно 
(рис.  1,  2).

В дальнейшем пациентка постоянно получала 
терапию, на фоне которой значительно сократилось 
количество эпиприступов. У  ребенка сохраняются 
двигательные нарушения, не восстановилась утра-
ченная письменная и  устная речь, тяжелые нару-
шения зрительной функции.

Неврологический статус: в сознании, общемоз-
говых и  менингеальных симптомов нет. Предме-
ты берет с  интенционным тремором, удерживает 
кратковременно. Сходящееся косоглазие слева, по-
перхивания во  время приема пищи. При осмотре 
негативная, вокализмы, двигательное возбуждение. 
Своих-чужих отличает.

ОБСУЖДЕНИЕ
Многие нейродегенеративные заболевания дет-

ского возраста имеют схожие симптомы, поэтому 
отсроченная диагностика болезни Баттена не  ред-
кость. Окончательный диагноз может быть сложной 
задачей у  детей, которые требуют тщательной не-
врологической и  офтальмологической оценки ква-
лифицированного и  знающего специалиста [1].

НЦЛ2 проявляется после периода, казалось  бы, 
нормального развития, несмотря на  отсутствие 
белка, который важен для деятельности головного 

Расширенная линия / 
Extension line

Шприц / 
Syringe

Шприцевой насос / 
Syringe pump

Игольчатый канал / 
Port needle

Устройство для внутри-
желудочкового доступа / 

Intraventricular access 
device

Резервуар / Reservoir
Катетер / Catheter
Боковой желудочек / 
Lateral ventricle

Внутрижелудочковая 
инфузия / 

Intraventricular infusion 
only

Инфузионный набор со встроенным фильтром 0,2 микрона / 
Infusion set with 0.2 micron in-line filter
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мозга. При этом существует небольшое терапев-
тическое окно, когда проведение специфического 
лечения способно остановить и/или предотвратить 
прогрессирование заболевания. Следовательно, ран-
няя диагностика имеет решающее значение для оп-
тимальных терапевтических результатов [3]. В связи 
с  этим клиницист должен быть знаком с  клиниче-
скими особенностями заболевания и для проведения 
генетического обследования подозревать диагноз [4].

На сегодняшний день предлагается много спо-
собов терапии для данной патологии, включая 
генную, стволовыми клетками, противовоспа-
лительными средствами и  малыми молекулами, 
но  большинство из  них в  настоящее время на-
ходится на  ранних стадиях клинической разра-
ботки. Тем  не  менее церлипоназа альфа, реком-
бинантный человеческий TPP1, является первым 
и  недавно одобренным средством в  США, евро-
пейских странах, Бразилии, Австралии, Мексике, 
Канаде, Колумбии и  Японии для лечения пациен-
тов с  классической формой болезни НЦЛ2. Цер-
липоназа альфа синтезируется с помощью яичника 
китайского хомяка. Клетки яичника китайского хо-
мяка  — это эпителиальная клеточная линия, по-
лученная из  яичника, часто используемая в  био-
логических и  медицинских исследованиях. В  ходе 
исследований продемонстрировано, что регулярная 
внутрижелудочковая доставка этого фермента мо-
жет замедлить снижение двигательной и  речевой 
функции у  пациентов с  НЦЛ2 [6].

Кроме того, в  настоящее время еще несколько 
продуктов для замены пораженных генов находит-
ся на  стадии разработки и  раннего тестирования. 
Одним из  средств является использование аде-
ноассоциированных вирусов (ААВ9) в  качестве 
нейронотропного генного вектора. Конкретные 
векторы, генные продукты, дозы, пути введения 
и  целевые популяции, вероятно, будут варьиро-
вать в  разных исследованиях. Конечной целью 
генной терапии при НЦЛ прогнозируется введе-
ние функционального гена в  достаточно большое 
количество нейронов для предотвращения нейро-
дегенерации [7].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Трудность диагностики данной патологии за-

ключалась в  отсроченном проведении молекуляр-
но-генетического обследования на  панели эпилеп-
сии, что следует включать в план обследования при 
раннем начале приступов у детей без выраженных 
структурных изменений коры головного мозга 
и наличия эпиактивности. Это позволит объяснить 
природу эпилепсии, подобрать рациональную тера-
пию для данного заболевания.
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