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Резюме
Пароксизмальные дискинезии составляют значительную и увлекательную часть двигательных расстройств и 
представляют большие трудности при диагностике для неврологов, работающих в психиатрии и эпилептологии 
на стыке этих наук. В настоящее время классификация дискинезий основана на характере пароксизмов, возника-
ющих при движении, характеризуется положительным ответом на лечение и генетическими различиями. Нами 
представлены клинические характеристики и основные достижения в области генетических исследований этих 
уникальных, как правило, наследственных заболеваний. Клинический диагноз остается основным ключом к вы-
бору лечения. Психогенные причины являются общими для спорадических случаев заболевания, однако парок-
сизмальные дискинезии вторичных системных или первичных неврологических расстройств не должны быть 
упущены и требуют тщательного исследования.
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Ñреди пароксизмальных состояний особое ме-
сто занимают дискинезии – редкие причудли-
вые экстрапирамидные расстройства, нередко 

ошибочно диагностируемые как эпилептические или 
психогенные приступы. Пароксизмальные дискине-
зии чаcто генетически детерминированы, в то же вре-
мя сходные проявления могут быть вторичными про-
явлениями других системных или неврологических 
заболеваний. Пароксизмальные дискинезии хорошо 
поддаются лечению при правильно поставленном 
диагнозе, в связи с этим знакомство с данной нозо-
логией является особенно важным.

Согласно классификации дискинезий, которая 
была предложена Lance в 1977 г., в зависимости от 
провокации приступов движением, выделяют три 
основные варианта пароксизмов: 1) пароксизмаль-
ная кинезиогенная дискинезия (ПКД), вызванная 
внезапным движением; 2) пароксизмальная некине-
зиогенная дискинезия (ПНеКД), не имеющая прямой 
связи с движением; 3) пароксизмальная дистония, 
вызванная физической нагрузкой (ПФНД) [20]. Дан-
ная классификация оказалась удобной для поста-
новки диагноза и назначения адекватной терапии. 
В последующие десятилетия эта классификация 
сохранила ведущее значение в клинической практике, 
а модификация Demirkiran & Jankovic (1995) косну-
лась в основном терминологии и замены первоначаль-
ного названия «хореоатетоз» на «дискинезию» [16]. 

Пароксизмальная Кинезиогенная Дискинезия – 
наиболее распространенный вариант, встречается с 
частотой 1/150,000 и значимо преобладает у мужчин 

(4:1); первоначально считалась вариантом эпилепсии 
[3,19]. Данное заболевание известно в литературе 
как «Интенционная судорога Рюльфа» (лат. – intentio 
= motion), в честь немецкого невролога Рюльфа, ко-
торый сделал первое наиболее полное описание се-
мейных случаев пароксизмальных дискинезий и ука-
зал на связь симптомов с внезапным движением, 
считая приступы следствием кортикальной гиперак-
тивности [8,9,25]. В 1956 г. С.Н. Давиденков в книге 
«Клинические лекции по нервным болезням» обоб-
щил данные об интенционной судороге и провел кли-
нический разбор больного с приступами типа хорео-
атетоза [4]. Начало пароксизмов, как правило, в 7-20 
лет, хотя возраст дебюта судорог может варьировать 
от 6 мес. до 57 лет. Атаки дискинезий провоцирутся 
внезапным движением. А. Лиис (2002) отмечал что 
«Наилучшая возможность увидеть дискинезию – это 
момент, когда больного, ожидающего приема врача, 
вызывают пройти в кабинет. При вставании после 
продолжительного сидения, внезапно развиваются 
хореиформные и дистонические насильственные 
движения в лице и конечностях, чаще односторон-
ние, длительностью не более двух минут» [21]. Атаки 
повторяются многократно в течение дня, от 30 до 100 
в день, имеют стереотипный паттерн , присущий всем 
больным ПДК: обычно начинаются с отведения пле-
ча, сгибания руки в локтевом суставе, пронации 
предплечья, разгибания кисти, разгибания ноги и на-
ружной ротации стопы. Далее могут следовать сме-
няющие друг друга сгибание и разгибание конечно-
стей, закручивание конечностей и туловища [11]. 

Summary

Paroxysmal dyskinesia comprise a significant and fascinating part of movement disorders, which represent a diagnostic 
challenge for neurologists working on the borderlands of psychiatry and epilepsy. The current classification based on the 
relation of attacks to a movement is supported by the response to treatment and genetic difference. We reviewed clinical 
characteristics and the main advances in genetics of these unique, usually hereditary diseases. Clinical diagnosis 
remains the key to the treatment choice. Psychogenic causes are common in sporadic cases, but paroxysmal dyskinesia 
secondary to systemic or primary neurological disorders should not be missed and warrant careful investigation.
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ПКД могут сочетаться с некинезиогенными атаками 
[29]. Атаки могут провоцироваться усиленным дыха-
нием, стартл-рефлексом и даже изменением скоро-
сти ходьбы. Они вызывают значительные неудоб-
ства, но, к счастью, хорошо поддаются лечению ма-
лыми дозами противосудорожных препаратов и ре-
грессируют с возрастом. Наиболее часто применяет-
ся лечение малыми дозами карбамазепина (до 250 
мг в сут.) и дифенина (100 мг в сут.) [5,6,14]. Также от-
мечена эффективность окскарбазепина, топирама-
та, этосуксимида, ламотриджина, габапентина [13]. 
Приступам обычно предшествует эпигастральная ау-
ра, или парестезии в конечности. Потери сознания 
нет, у 30% пациентов наблюдается нарушение речи. 
Неврологическое обследование в межприступный 
период – в норме. При электроэнцефалографиче-
ском (ЭЭГ) исследовании во время пароксизмов эпи-
лептиформная активность не регистрируется. 
Магнито-резонансная томография (MРТ) головного 
мозга также без патологии [12]. 

В 65-72% случаев ПКД – это семейные случаи с 
аутосомно-доминантным типом наследования. При 
этом у 62-100% всех семейных случаев имеется гете-
розиготная мутация усечения на хромосоме 16 в локу-
се 11.2-12.1 в гене PRRT2, кодирущим богатый проли-
ном трансмембранный белок, который включает 340 
аминокислот и предполагает наличие двух трансмем-
бранных доменов [15]. В последние три года новая 
технология секвенирования экзома позволила выя-
вить более 40 вариантов мутаций в данном локусе 
PRRT2 гена, при этом мутация c.649dupC (p.Arg217 
Profs*8) встречается наиболее часто, в большинстве 
случаев вызывая гаплонедостаточность [17]. 

Мутации в гене PRRT2 уменьшают функцию бога-
того пролином трансмембранного белка, широко 
представленного в коре головного мозга, гиппокам-
пе, мозжечке [26]. Предполагается, что снижение 
функции белка PRRT2 нарушает нормальный внутри-
клеточный поток в кальциевых каналах и синаптиче-
скую трансмиссию во время начальной стадии дви-
жения [29]. Показано, что данный белок влияет на 
связывание синаптических пузырьков с плазматиче-
ской мембраной через взаимодействие с синапто-
сомным белком 25 (SNAP25). При этом в синапсах 
имеет место повышенный нейротрансмиттерный вы-
брос, а нейрофизиологические исследования выяв-
ляют нарушение ингибиции кортикальной и спиналь-
ной фазы моторного потенциала [9].

Развитие доброкачественной семейной эпилепсии 
младенцев, а также инфантильных судорог с хореоа-
тетозом тоже связано с носительством мутации в ге-
не PRRT2. [13]. Значительная пропорция мутаций 
с.649dupC в гене PRRT2 найдена также в семьях и 
спорадических случаях ПКД, ассоциирующихся с ге-
миплегической мигренью [13,24]. Молекулярные ме-
ханизмы такой уникальной плеотропности мутаций 
PRRT2 остаются неизвестны. Нами проведено первое 
в России генетическое исследование пароксизмаль-

ной дискинезии в семье пациентки из Татарстана и 
выявлена гетерогенная мутация усечения c.649dupC 
(p.R217Pfs*8) в гене PRRT2. Важным наблюдением в 
исследовании явилось то, что данная мутация была 
выявлена у всех четырех членов семьи, которые при-
няли участие в исследовании, при этом классическая 
пароксизмальная кинезиогенная дискинезия име-
лась только у одной пациентки (см. рис. 1). У сына па-
циентки в детстве наблюдались инфантильные спаз-
мы, ее дядя по отцу – клинически здоров, а сестра от-
ца страдает атаками дистонии, вызываемыми только 
усиленной физической нагрузкой в виде быстрой 
пробежки. Пароксизмальной мигрени в данной се-
мье не наблюдалось. Данный клинический полимор-
физм отмечается и другими авторами и указывает на 
вариабельность экспрессии гена [29]. Представлены 
также случаи de novo мутации c.649dupC и других бо-
лее редких мутаций, что указывает на высокую гене-
тическую нестабильность данного участка ДНК, со-
стоящего из девяти цитозинов, что часто связано с 
добавлением еще одного дополнительного цитозина.

Дифференциальный диагноз ПКД проводят с па-
роксизмальной некинезиогенной дискинезией 
(ПнеКД), впервые описанной Mount и Reback в 1940 г., 
называемой ранее «пароксизмальный дистониче-
ский хореоатетоз», которая также часто наследуется 
по аутосомно-доминантному типу [22]. В отличие от 
ПКД атаки имеют продолжительность от 5 минут до 
нескольких часов, развиваются в покое, и провоци-
руются не движением, а стрессом, усталостью, пере-
греванием, употреблением алкоголя, кофе. Атаки по-
вторяются реже – от 3 в день до 2 в год [18,20]. Так же 
как и при ПКД, наследственные варианты некинезио-
генной пароксизмальной дискинезии чаще начина-
ются в детстве, обычно в возрасте от 7 до 20 лет, про-
являются комбинацией дистонии, баллизма, хореи, 
являются обычно односторонними, сочетаются с на-
рушением речи. Вне приступов неврологическое об-
следование – в норме. Рутинное ЭЭГ-исследование и 
МРТ – без отклонений от нормы. В то же время, ме-
тод инвазивного видео ЭЭГ-мониторирования выя-
вил электрическую спайковую активность в области 
хвостатого ядра. В 2004 г. Rainier и cоавт. выявили 
две различные гетерогенные мутации в гене регули-
рующего миофибриллогенез (MR-1) на хромосоме 2 
в локусе 35.2 [24]. Предполагают, что мутации в гене 
MR-1, имеющие высокую пенетрантность (>90%), 
приводят к селективному дефекту калиевых йонных 
каналов в области головного мозга с нарушением 
процессов удаления продуктов, образуемых вслед-
ствие оксидазного стресса, в частности Метилглиок-
саль. Присутствием этого вещества в кофе и алко-
гольных напитках объясняют их провоцирующую 
роль в развитии атак ПНКД [18]. Хороший эффект от-
мечается при терапии клоназепамом у 37% больных. 
У части больных приступы отвечают на лечение бен-
зодиазепинами и леводопой. В тяжелых случаях при-
меняется хирургическое стереотактическое лечение.
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Наиболее редким вариантом пароксизмальных 
дискинезий является пароксизмальная дискинезия, 
вызванная физической нагрузкой (ПДФН) – промежу-
точная форма, с длительностью атак от 5-30 мин., ха-
рактеризуется появлением дистонии в части тела, как 
правило, в стопе, подвергнутой усиленной физиче-
ской нагрузке, в частности во время бега или быстрой 
ходьбы. Может развиваться гемидистония. Начало ва-
рьирует от 2 до 30 лет. Описаны как семейные случаи, 
так и спорадические, с гетерогенностью наследования 
[13,23,2]. Наиболее часто ПДФН является следствием 
мутации в гене SLC2A1, кодирующем транспортер 
глюкозы GLUT1 на хромосоме 1 в локусе 35-31.3, что 
впервые описано Suls (2008) при исследовании четы-
рех семей [28]. В спинномозговой жидкости (СМЖ) 
снижен уровень глюкозы, а в семьях имеется ассоциа-
ция с эпилепсией. Выявлены случаи ПДФН в семьях 
с наличием родственников с писчим спазмом и ролан-
дической эпилепсией, а также в семьях с ПКД с мута-
цией PRRT2. ПДФН может являться дебютом лево-
допа-зависимой дистонии с гетерозиготной мутацией 
GCH1, а также дебютом ювенильного паркинсонизма 
с мутацией в гене Паркин. При ПДФН только в единич-
ных случаях имеется положительный эффект от лево-
допы и циклодола. Как и при эпизодической атаксии, 
помогает лечение aцетазоламидом. Имеются сообще-
ния о положительном опыте применения кетогенной 
диеты. Уменьшение физической нагрузки остается 
существенной частью терапии. 

Большинство пароксизмальных дискинезий явля-
ются психогенными [16]. Особенность психогенных 
дискинезий проявляется в их связи с психологиче-
скими факторами, в частности, стрессом или нераз-

решенным конфликтом, преобладают у женщин. 
Имеется мышечная слабость и чувствительные нару-
шения вне приступов, нелепая походка и туловищ-
ные спазмы, сопровождающие пароксизм. Следует 
помнить, что условием диагностики психогенных 
расстройств является их улучшение или исчезнове-
ние на фоне психотерапии, физиотерапевтической 
реабилитации или плацебо. Существенную роль для 
диагностики также имеет объективизация регрессии 
симптомов, когда больной не подозревает, что за ним 
наблюдают.

Приступы пароксизмальных дискинезий могут 
иметь вторичный генез, в частности являться послед-
ствиями энцефалита, инсульта, травмы головного 
мозга, развиваться в дебюте рассеянного склероза, 
опухолевого процесса головного и спинного мозга, а 
также структурных поражений периферических нерв-
ных путей на уровне корешков и сплетений [3,10,13]. 
З.А. Залялова (2005) наблюдала приступы дискине-
зии при внезапном вставании после 3-месячного при-
ема метаклопрамида, которые регрессировали после 
отмены препарата [6]. Вторичные пароксизмальные 
дискинезии также ассоциируются с метаболическими 
нарушениями, в частности – гипокальциемией, гипо- и 
гипергликемией, целиакией [1,27].

Причудливые ночные пароксизмы, включающие 
дистонии, стереотипии, хорею и даже вокализацию, 
которые ранее назвались четвертым вариантом па-
роксизмальных дискинезий, в большинстве случаев 
являются формой лобной эпилепсии сна с аутосомно-
доминантной мутацией гена, кодирующего никоти-
новые ацетилхолиновые рецепторы на хромосоме 
20 и 15 (CHRNA4 и CHRNB2) [21].

Ðèñóíîê 1. Ãåíåàëîãè÷åñêîå äåðåâî ñåìüè èç Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí ñ ïàðîêñèçìàëüíîé êèíåçèîãåííîé äèñêèíåçèåé 
ñ ìóòàöèåé â ãåíå PRRT2.
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Таким образом, пароксизмальные дискинезии 
представляют группу уникальных, как правило, гене-
тически детерминированных, отчасти семейных забо-
леваний. Характерные клинические проявления и вза-
имосвязь с движением являются «ключом» к диагно-
стике и выбору адекватного лечения. Генетическое 
тестирование на соответствующие мутации позволяет 

установить точный диагноз и судить о возможном 
прогнозе. В спорадических случаях дифференциаль-
ный диагноз проводят с психогенными дискинезиями. 
Следует также проводить тщательное обследование 
с применением ЭЭГ-мониторинга, биохимических 
и нейровизуализационных методов исследований 
для подтверждения вторичного генеза пароксизмов.
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