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Резюме
Гипогликемия при врожденном гиперинсулинизме (ВГИ) у детей увеличивает риск повреждения мозга, развития 
судорог и появления задержки психоречевого развития. Целью нашего исследования была оценка клинических 
проявлений у детей с ВГИ. Гипогликемия часто манифестирует с судорог, которые иногда в будущем могут при-
водить к развитию эпилепсии. Судорожные приступы при ВГИ не всегда требуют постановки диагноза эпилепсии 
и назначения антиконвульсантов. Изменения на ЭЭГ у этих детей могут наблюдаться и при отсутствии эпилепти-
ческих приступов. Задержка развития чаще отмечалась у детей с отклонениями в неврологическом статусе и 
МРТ-изменениями. Дети с мутациями в гене ABCC8 имели более тяжелое течение ВГИ и более выраженную за-
держку развития.
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NEUROLOGICAL PAROXYSMAL DISORDERS IN CHILDREN WITH HYPOGLYCEMIA IN CONGENITAL HYPERINSULINISM: 
POLYMORPHISM OF CLINICAL IMPLICATIONS

Shchederkina I.O.1,3, Melikyan M.A.2, Zavadenko A.N.1,3, Kozlova E.V.4, Zavadenko N.N.1,3
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Summary
Hypoglycemia in congenital hyperinsulinism (WGI) in children increases the risk of brain damage, seizures and 
development delay. The aim of our study was to evaluate the clinical manifestations in children with CHI. Hypoglycemia 
is often manifests with seizures, which are sometimes in the future may lead to the development of epilepsy. Seizures in 
CHI do not always require a diagnosis of epilepsy and prescription of anticonvulsants. EEG changes in these children 
may be observed in the absence of epileptic seizures. Developmental delay was more common in children with 
neurological abnormalities and MRI changes. Children with ABCC8 gene mutations have more complicated for CHI and 
more prominent developmental delay.
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Èзменения уровня глюкозы – одно из наибо-
лее распространенных метаболических на-
рушений в неонатальном периоде, иногда 

приводящее к выраженным изменениям со стороны 
центральной нервной системы (ЦНС) в отдаленном 
периоде. Снижение концентрации глюкозы в плазме 
крови ниже критического уровня приводит к разви-
тию углеводного голодания головного мозга. 
Глюкоза является основным энергетическим и пла-
стическим субстратом нервной ткани, поэтому 
нарушение функциональной активности ЦНС разви-
вается немедленно, протекает драматично и сопро-
вождается полиморфными клиническими проявле-
ниями [2,3].

В легких случаях гипогликемии для ее самокупи-
рования бывает достаточным воздействия эндоген-
ных контринсулярных факторов, при этом приступ 
заканчивается самостоятельно, протекая как вегета-

тивный пароксизм. В более тяжелых случаях требу-
ется введение легко усвояемых углеводов перораль-
но или парентерально в достаточном количестве, при 
этом индивидуальная доза определяется по разви-
тию клинического эффекта [8,10].

Важно отметить, что в случае врожденного гипе-
ринсулинизма (ВГИ) персистирующая гиперсекреция 
инсулина приводит к блоку кетогенеза и подавлению 
активации гликогенолиза и глюконеогенеза, лишая 
клетки ЦНС альтернативных источников энергии, 
усиливая негативный эффект нейрогликопении. 
У детей гипогликемический синдром наиболее часто 
встречается в период новорожденности, особенно 
у недоношенных и маловесных детей – в 5-6% случа-
ев. В неонатальном периоде у детей отмечается 
физиологически низкий уровень глюкозы крови, 
поэтому о гипогликемии у новорожденных можно 
думать лишь при снижении глюкозы в крови ниже 
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2,6 ммоль/л, а у маловесных детей (вес менее 2500 г) 
– ниже 2,0 ммоль/л [9,11,15,21].

На базе Морозовской ДГКБ, кафедры неврологии, 
нейрохирургии и медицинской генетики педиатриче-
ского факультета РНИМУ им. Н.И. Пирогова, Эндо-
кринологического Научного центра Минздрава РФ 
проводится обследование детей с врожденным гипе-
ринсулинизмом и судорожным синдромом с целью 
оценки состояния ЦНС вариант (неврологического 
статуса, развития психомоторных функций, форми-
рования коры головного мозга по данным нейрофи-
зиологического исследования (ЭЭГ).

Наиболее характерные клинические проявления 
гипогликемических приступов у новорожденных не-
специфичны: тремор, цианоз, мышечная гипотония, 
потливость, периодическое беспокойство, судорож-
ный синдром, апноэ или тахипноэ, миоклонические 
подергивания, отказ от еды, сонливость. Часто дан-
ные симптомы пропускаются клиницистами. Гипогли-
кемический синдром раннего детства проявляется при 
многих тяжелых заболеваниях обмена веществ.

У взрослых и старших детей клиническая картина 
гипогликемии отличается от таковой у новорожден-
ных и младенцев. Гипогликемические симптомы раз-
деляются на два класса: адренергические (потли-
вость, озноб, дрожание, тахикардия, тревога, 
нервозность) и симптомы со стороны ЦНС (нейрогли-
копения): головная боль, нарушение зрения, утомля-
емость, раздражительность, нарушение концентра-
ции, трудности в речи и мышлении, спутанность, 
судороги.

Значительный полиморфизм клинических прояв-
лений гипогликемических пароксизмов – основная 
причина ошибочной диагностики. Абсолютное боль-
шинство пациентов длительно наблюдаются и полу-
чают лечение по поводу ошибочно диагностирован-
ных неврологических заболеваний, для которых раз-
витие пароксизмальных расстройств является ха-
рактерным: сосудистых поражений, травм и опухо-
лей головного мозга, вегетативных синдромов, пси-
хических расстройств. Чаще всего ошибочно диагно-
стируется эпилепсия и назначается продолжитель-
ная терапия антиконвульсантами [6,7,17,20,23].

У детей гипогликемия может быть обусловлена 
врожденным гиперинсулинизмом (ВГИ). У них может 
наблюдаться гипогликемия различной степени, а 
риск развития судорог и повреждений ЦНС вслед-
ствие гипогликемии при ВГИ увеличивает риск нару-
шений нервно-психического развития [6,8,15,16,27].

ВГИ – наследственное заболевание, характеризу-
ющееся неадекватной гиперсекрецией инсулина 
бета-клетками поджелудочной железы, что приво-
дит к развитию гипогликемии. ВГИ является редким 
заболеванием. Частота встречаемости ВГИ, по дан-
ным Европейских авторов, составляет 1:30000-
1:50000 живых новорожденных, а в популяциях с вы-
соким уровнем близкородственных браков – 1:2500 
живых новорожденных [12].

Несмотря на то что гипогликемия у детей изучает-
ся более 50 лет, до сих пор ведутся споры о том, 
какой же уровень глюкозы в крови является безопас-
ным для ребенка. Обычно гипогликемию диагности-
руют при уровне глюкозы в крови ниже 2,8 ммоль/л. 

ВГИ – гетерогенное заболевание как по этиологии, 
так и по особенностям течения и разнообразию кли-
нических форм. К настоящему времени в литературе 
описано девять генов, мутации которых могут приво-
дить к развитию ВГИ. Помимо этого, существуют 
синдромальные формы патологии, в симптомоком-
плекс которых могут входить гиперинсулинемиче-
ские гипогликемии. Отдельную группу составляют 
транзиторные гиперинсулинемические гипоглике-
мии новорожденных, развивающиеся как осложне-
ние перинатального периода или как следствие 
задержки внутриутробного развития [11]. Наиболее 
частой причиной ВГИ являются инактивирующие му-
тации генов KCNJ11 и ABCC8, кодирующих белки, 
структурирующие К+-каналы бета-клеток, реже 
встречаются активирующие мутации генов GLUD1 
и GCK. 

Классически ВГИ манифестирует в первые дни 
или недели жизни и проявляется тяжелыми, перси-
стирующими гипогликемиями, для купирования 
которых требуются крайне высокие дозы глюкозы, 
вводимой путем в/в инфузий. Однако существуют и 
более легкие формы с поздним дебютом (вплоть до 
трехлетнего возраста) и мягким течением. Как прави-
ло, при ВГИ гипогликемии возникают натощак, хотя 
при некоторых формах гиперсекреция инсулина мо-
жет быть индуцирована приемом пищи. Новорож-
денные с ВГИ часто рождаются крупными для своего 
гестационного возраста и при отсутствии адекватной 
терапии избыточно набирают вес [13,14,18,22,24].

Диагностика ВГИ подразумевает биохимическое 
подтверждение гиперинсулинизма, а именно выяв-
ление недостаточного подавления инсулина в крови 
на фоне гипогликемии. Целью лечения ВГИ является 
достижение безопасного уровня глюкозы – выше 3,5 
ммоль/л, что предотвращает поражение ЦНС. Гипо-
гликемия, повреждая мозговую ткань, может приво-
дить к задержке психического развития, церебраль-
ному параличу, эпилепсии, микроцефалии, спастич-
ности и атаксии [2,6,7,19,32].

У детей с тяжелой гипогликемией описывается 
диффузное повреждение мозга с вовлечением це-
ребральной коры, подкорковых ядер и белого ве-
щества. В конце 1990-х годов при анализе серии 
МРТ был описан паттерн гипогликемически инду-
цированного повреждения затылочной доли и 
теменно-височной области мозга [11,21]. Младен-
цы с гипогликемией должны находиться под по-
стоянным наблюдением с целью оценки динамиче-
ской зрительной и психической функций для 
выявления поздно проявляющихся повреждений 
зрительного анализатора, когнитивных нарушений 
и эпилепсии.
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При наблюдении за детьми с гипогликемией раз-
личного генеза отмечено, что при сочетании симпто-
мов гипогликемии с судорогами увеличивался риск 
развития задержки психического развития и повреж-
дения головного мозга [15,16]. Ассоциацию ВГИ и за-
держки психического развития изучали многие авто-
ры [27], результаты проведенных исследований пред-
ставлены в таблице 1.

Результаты значительно отличались, что может 
быть связано с размером и особенностями обследо-
ванных групп. Но большинство авторов отметили 
связь длительности гипогликемии до начала лечения 
с задержкой психического развития. Кроме того, тя-
жесть гипогликемии влияла на отдаленные послед-
ствия в развитии ребенка, хотя понятие «тяжесть» 
было определено нечетко. Как правило, в группу «тя-
желых» включались дети с судорогами, гипотонией, 
цианозом и/или тремором.

На основании проведенных исследований авторы 
делают вывод о необходимости раннего выявления 
гипогликемии и ее коррекции во избежание повреж-
дения мозга.

Многообразие клинических проявлений гипогли-
кемии у детей, возможность развития эпилептиче-
ских приступов в динамике показаны в приведенных 
ниже клинических примерах. 

Пациентка Ш.А. 5 лет 8 мес. Девочка родилась от 
беременности, протекавшей на фоне компенсиро-
ванного гипотиреоза. Роды на 36 нед., самостоятель-
ные. При рождении вес 4070 г, рост 55 см. Оценка по 
Апгар 8/8 баллов. Семейный анамнез: мама страдает 
гипотиреозом, гепатитом С.

Через 13 ч после рождения отмечались тонико-
клонические судороги, апноэ, нарушение сознания 
на фоне гипогликемии 0,7 ммоль/л. Проводилось 
лечение: глюкоза в/в, диазепам в/м. За время пре-
бывания в отделении патологии новорожденных 
регистрировались повторные эпизоды генерали-
зованных тонико-клонических судорог на фоне ги-
погликемии 0,6 ммоль/л. Во время первого присту-
па судорог (в возрасте 13 дней) было начато в/в 
введение гидрокортизона с постепенной отменой 
на 30-й день жизни. Выписана из стационара с ди-

агнозом: «Неонатальная гипогликемия, неонаталь-
ные судороги». Наблюдалась неврологом с диа-
гнозом: «Симптоматическая фокальная эпилеп-
сия, статусное течение; резидуально-органическое 
поражение головного мозга в форме гипертензи-
онного синдрома, задержки психоречевого разви-
тия, с формированием атрофических изменений 
головного мозга».

В возрасте 1 мес. впервые была обследована 
эндокринологом в Детской республиканской кли-
нической больнице г. Казани, где был выставлен 
диагноз: «Гипогликемические кризы на фоне гипе-
ринсулинизма. Ишемически-гипоксическое пора-
жение головного мозга в гиде гипертензионно-гид-
роцефального и судорожного синдрома. Гликоге-
ноз?». По результатам обследования, гликемиче-
ский профиль: 1,7-5,8 ммоль/л; 2,0-3,4 ммоль/л; 
1,7-1,8 ммоль/л.

В возрасте 6 мес. отмечался эпизод судорог на 
фоне ОРВИ с гипертермией, купировавшийся в/в вве-
дением глюкозы. В терапию была добавлена валь-
проевая кислота. В 7 мес. повторная госпитализация 
в эндокринологическое отделение (диагноз: «Гипо-
гликемическое состояние неясного генеза, врожден-
ный гиперинсулинизм?). В анализах: гипогликемия – 
до 1,7 ммоль/л, показатели ИРИ, С-пептида, С-пеп-
тида на фоне гликемии 3,1 ммоль/л – в пределах 
нормы. Проведена ТМС в МГНЦ г. Москвы – данных 
за наследственные аминоацидопатии, органические 
ацидурии и дефекты митохондриального бета-
окисления не выявлено.

До 2,5 лет эндокринологом не наблюдалась. Раз-
вивалась с задержкой психомоторного развития – 
ходит с 1 г. 3 мес., речь (произносит слова) – с 3 лет. 
Противосудорожная терапия была отменена (хотя, 
со слов бабушки, отмечались «редкие приступы» – 
сглатывание, гиперсаливация, спутанность созна-
ния, иногда подергивание угла рта). Для купирования 
приступов вводился внутримышечно диазепам диа-
зепам и углеводы (рафинированные углеводы per os, 
40% глюкоза парентерально). По месту жительства 
выставлялся диагноз: «Синдром Беквита-Видемана» 
(в дальнейшем исключен в ЭНЦ).

Исследователи Количество пациентов с ВГИ Процент пациентов с ВГИ 
и задержкой развития

Stanley и Baker, 1976 [26] 22 36
Landau и др., 1982 [17] 6 33
Thomas и др., 1988 [32] 165 7
Horev и др., 1991 [11] 4 25
Spitz и др., 1992 [29] 21 15
Dacou-Voutetakis и др., 1998 [7] 13 0
Mahachoklertwattana и др., 2000 [20] 10 70
Menni и др., 2001 [21] 90 26
Jack и др., 2003 [12] 55 44

Òàáëèöà 1. Îïóáëèêîâàííûå çà 25 ëåò ñîîáùåíèÿ î çàäåðæêå ïñèõè÷åñêîãî ðàçâèòèÿ ó äåòåé ñ âðîæäåííûì 
ãèïåðèíñóëèíèçìîì (ÂÃÈ).
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Впервые госпитализирована в Эндокринологи-
ческий научный центр (ЭНЦ) в возрасте 5 лет 2 мес., 
где был установлен диагноз: «Врожденный гипе-
ринсулинизм, протеинчувствительные гипоглике-
мии, задержка психомоторного развития». Начата 
терапия прогликемом. В 5 лет 3 мес. переведена 
в неврологическое отделение Морозовской ДГКБ 
в связи с развившимся затяжным вторично-ге-
нерализованным тонико-клоническим приступом. 
Начата противосудорожная терапия топираматом 
в дозе 150 мг/сут. На фоне данной терапии отме-
чалось учащение приступов (не всегда на фоне 
приступов регистрировались низкие значения гли-
кемии): расширение зрачков, гиперсаливация, 
сглатывание, подергивание щеки и угла рта спра-
ва, отключение сознания, клонии в правых конеч-
ностях. 

Видео-ЭЭГ-мониторинг ночного сна (5 лет 2 мес.): 
периодическое и продолженное замедление в левой 
лобной области с распространением на соседние от-
делы унилатерального полушария. В бодрствовании 
на фоне регионального замедления эпилептиформ-
ная активность в левой лобно-центральной области с 
распространением на соседние отделы своего полу-
шария с тенденцией к диффузному распростране-
нию. Во сне на фоне тета-замедления региональная 
эпилептиформная активность в левой лобно-

центральной области с распространением на все ле-
вое полушарие.

МРТ головного мозга (5 лет 3 мес.) – картина 
структурных (вероятно, постишемических) измене-
ний теменных и затылочных долей головного мозга. 
Киста прозрачной перегородки.

В 5 лет 6 мес. развился затяжной приступ, купиро-
вавшийся в реанимации Морозовской ДГКБ повтор-
ным введением диазепама. На фоне увеличения до-
зы топирамата до 200 мг/сут. отмечалось ухудшение 
поведения. В 5 лет 4 мес. повторный затяжной 
вторично-генерализованный приступ на фоне гипер-
термии (отделение реанимации, повторное введение 
диазепама). С 5 лет 4 мес. к топирамату добавлен ле-
ветирацетам 250 мг/сут., и доза топирамата снижена 
до 125 мг/сут. На этом фоне сохраняются приступы 
(вегетативные, гемифациальные, аутомоторные), 
чаще при засыпании и пробуждении.

В неврологическом статусе на момент обследова-
ния: расторможена, некритична, дурашлива, речь ди-
зартрична. Стигматизирована. Оро-буккальная дис-
праксия. Сходящееся содружественное косоглазие. 
Сухожильные рефлексы высокие, D>S. Симптом 
Маринеско-Радовичи с двух сторон. Моторно нелов-
кая. Дисдиадохокинез.

Окулист: частичная атрофия диска зрительных не-
рвов, сходящееся косоглазие.

Шкалы развития Соответствие возрасту Отставание
Двигательная шкала 2 г 4 мес. 3 г 2 мес.
Шкала адаптивного поведения 2 г 8 мес. 2 г 10 мес.
Социально-эмоциональная шкала 3 г 3 мес. 2 г 3 мес.
Когнитивная шкала 2 г 5 мес. 3 г 1 мес.
Шкала речи/коммуникации 3 г 4 мес. 2 г 2 мес.

Òàáëèöà 2. Îöåíêà ïîêàçàòåëåé ðàçâèòèÿ ïî øêàëå DP III [4] â âîçðàñòå 5 ëåò 6 ìåñ.

Ðèñóíîê 1. Âèäåî-ÝÝÃ-ìîíèòîðèíã äíåâíîãî ñíà (5 ëåò 7 ìåñ.).
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Видео-ЭЭГ-мониторирование дневного сна (5 лет 
7 мес.): периодическое замедление в левой лобной-
центральной области с распространением на со-
седние отделы унилатерального полушария. 
В бодрствовании на фоне регионального замед-
ления эпилептиформная активность в левой 
лобно-централь ной области в виде комплексов 
острая-медленная волна с распространением на 
соседние отделы своего полушария с тенденцией 
к диффузному распространению. Повторные диф-
фузные разряды эпилептиформной активности 
с акцентом в передних отделах коры головного 
мозга. Во сне на фоне сохраняющегося тета-
замедления региональная эпилептиформная ак-
тивность в левой лобно-центральной области 

с редким распространением на гомологичное по-
лушарие.

МРТ головного мозга (5 лет 7 мес.): атрофические 
изменения головного мозга, негрубая внутренняя ги-
дроцефалия. Последствия перивентрикулярной лей-
комаляции.

На фоне терапии прогликемом тяжелых гипоглике-
мий и кетоацидотических состояний не отмечалось.

С учетом данных ЭЭГ и развившихся побочных 
эффектов топирамата (нарушения поведения) про-
ведена коррекция противосудорожной терапии: 
увеличена доза леветирацетама до 1000 мг/сут. 
со снижением дозы топирамата до 100 мг/сут.

Заключительный диагноз: «Симптоматическая 
фокальная эпилепсия. Врожденный гиперинсули-

Ðèñóíîê 2. Âèäåî-ÝÝÃ-ìîíèòîðèíã áîäðñòâîâàíèÿ (5 ëåò 7 ìåñ.).

Ðèñóíîê 3. Ýëåêòðîýíöåôàëîãðàôèÿ (4 ã 6 ìåñ.).
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низм. Вариант протеин-индуцированной гипоглике-
мии. Органическое поражение ЦНС, задержка психи-
ческого развития, нарушение поведения».

Пациентка Р.И., 4 года 7 мес. Родилась от беремен-
ности, протекавшей с угрозой прерывания, отеками, 
ОРВИ в первом триместре. Роды – кесарево сечение 
(клинически узкий таз). При рождении вес 3700 г, 
длина тела 53 см. Оценка по Апгар – 8/9 баллов. 
Раннее психомоторное развитие соответствовало 
возрасту. В возрасте 1 года впервые возникли мио-
клонические подергивания в конечностях во сне и 
бодрствовании, без отключения сознания. В 1 г. 3 мес. 
возник генерализованный тонико-клонический при-
ступ с отключением сознания, была обследована 
в Детской областной больнице г. Мурманска. На ЭЭГ 
была зарегистрирована фокальная эпилептиформ-
ная активность в лобной доле с акцентом слева. Про-
веден анализ крови на спектр аминокислот (методом 
ТМС): данных за наследственные аминоацидопатии, 
органические ацидоурии, дефекты митохондриаль-
ного окисления не выявлено. Назначены фенобарби-
тал и ацетазоламид. В 1 г 3 мес была выявлена гипо-
гликемия (1,6 ммоль/л, бессимптомно). При оценке 
гликемического профиля в динамике отмечались ко-
лебания гликемии от 2,7 до 5,7 ммоль/л. Связи с при-
емом пищи не отмечалось.

Семейный анамнез: у мамы девочки до 7 лет отме-
чались «судороги», получала лечение по поводу эпи-
лепсии (но, с ее слов, «диагноз не подтвердили»). 
Получала вальпроевую кислоту, фенобарбитал – 
без эффекта. В настоящее время у мамы отмечаются 
эпизоды гипогликемии, субклинические. Со слов 
бабушки: «мамины судороги были похожи на внуч -
кины».

Девочка была направлена на консультацию в ЭНЦ 
с диагнозом: «Гипогликемия неуточненного генеза», 
где впервые была обследована в возрасте 1 г. 8 мес. 
Гликемический профиль: персистирующие гипогли-
кемии (в профиле 1,7-2,6-4,1-2,2-11,2-7,7 ммоль/л); 
проба с голоданием: при гликемии 1,7 ммоль/л уро-
вень ИРИ 4,4 мкЕ/мл при отсутствии кетонурии.

УЗИ брюшной полости: данных за очаговую пато-
логию поджелудочной железы не выявлено.

На основании характерных лабораторных данных 
был установлен диагноз: «Врожденный гиперинсу-
линизм, средне-легкое течение. Рекомендована тера-
пия сандостатином с последующим переводом на 
диазоксид».

С момента назначения специфической терапии 
эпилептические приступы не повторялись. Позже ди-
агноз был подтвержден молекулярно-генетическими 
методами: выявлена гетерозиготная мутация в гене 
GLUD1. 

Эпизоды гипогликемии проявляются изменением 
настроения (становится плаксивой, раздражитель-
ной либо начинает просить сладкое), судорог и эпи-
зодов нарушений сознания родители отмечают.

Соматический статус – без патологии. Неврологи-
ческий статус – очаговой симптоматики не выявлено.

МРТ головного мозга (4 г 6 мес.): данных за очаго-
вые изменения в веществе головного мозга, за струк-
турные изменения хиазмально-селлярной области 
не получено.

ЭЭГ (4 г 6 мес.): эпилептиформной активности 
не выявлено. Биоритмы коры сформированы в соот-
ветствии с возрастом. Альфа-ритм достаточно 
выражен, но нерегулярен, зональные различия неу-
стойчивы. Отмечается неустойчивое преобладание 
медленноволновой дизритмии слева в лобно-цент-
раль ной области.

Приступы не повторялись с 1 г. 3 мес., то есть ре-
миссия продолжается 3 г. 4 мес., без приема антикон-
вульсантов.

Заключительный диагноз: «Врожденный гиперин-
сулинизм, средне-легкое течение».

Îáñóæäåíèå
В приведенных клинических примерах оба ребен-

ка имели диагноз «врожденный гиперинсулинизм», 
но течение основного эндокринологического заболе-
вания и эпилептического синдрома у них существен-
но отличались.

Безусловно, более ранние клинические проявле-
ния гипогликемии и ее тяжесть (выраженность гипо-
гликемии и длительность ее существования) опреде-
ляют негативное влияние низкого уровня глюкозы 
в крови на функционирование ЦНС. Это отмечалось 
различными авторами, изучавшими данную пробле-
му [25,27]. На примере наших пациенток это также 
нашло свое подтверждение. Но нельзя забывать и об 
исходном состоянии ЦНС, степени выраженности 
ишемически-гипоксического поражения ЦНС, кото-
рая может снижать адаптивные возможности и усу-
гублять метаболические нарушения в мозге.

При оценке роли наследственности в приведенных 
клинических примерах следует обратить внимание 
на наличие у матери второго ребенка «судорожного 

Шкалы развития Соответствие возрасту Отставание
Двигательная шкала 5 г 8 мес. нет
Шкала адаптивного поведения 5 г 4 мес. нет
Социально-эмоциональная шкала 5 г 1 мес. нет
Когнитивная шкала 5 г 4 мес. нет
Шкала речи/коммуникации 5 г 1 мес. нет

Òàáëèöà 3. Îöåíêà ïîêàçàòåëåé ðàçâèòèÿ ïî øêàëå DP III [4] â âîçðàñòå 4 ã. 7 ìåñ.
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синдрома» до 7 лет, не отвечавшего на терапию анти-
конвульсантами. Кроме того, у мамы этой девочки и 
в настоящее время отмечаются эпизоды гипоглике-
мии (субклинические). У матери и дочери при генети-
ческом обследовании подтвержден генетический де-
фект GLUD1, что объясняет достаточно легкое тече-
ние ВГИ (хороший ответ на специфическую терапию, 
нерезкое снижение уровня глюкозы в крови, купиро-
вание приступов без антиконвульсантов, нормальное 
психоречевое развитие).

У первой девочки при генетическом обследовании 
подтвержден дефект гена АВСС8, который сопрово-
ждался более тяжелым течением ВГИ. Кроме этого, 
важным является исходное функциональное состоя-
ние ЦНС. Впервые гипогликемическое состояние бы-
ло зафиксировано уже на 1-е сутки жизни с проведе-
нием соответствующих лечебных мероприятий, но, 
тем не менее, уже в возрасте 1 мес. отмечались про-
явления «гипертензионно-гидроцефального синдро-
ма» и задержки моторного развития (по данным ам-
булаторной карты).

Заслуживает отдельной оценки характер присту-
пов, фиксировавшихся у обследованных детей. Ес-
ли во втором случае у девочки возникали достаточ-
но типичные для гипогликемических состояний ве-
гетативные и миоклонические приступы [16], то в 
первом имели место вторично-генерализованные и 
сложные фокальные приступы, которые первона-
чально трактовались как проявление метаболиче-
ских нарушений (гипогликемии) и лечились глюко-
зой и диазепамом (не всегда эффективным). 
При этом необходимо отметить, что первый ребенок 
с 7 мес. до 5 лет не получал противоэпилептической 
терапии (при наличии текущих эпилептических при-
ступов) и наблюдался в районной поликлинике по 
поводу синдрома Беквита-Видемана. Диагноз 
«врожденный гиперинсулинизм» был установлен 
только в 5 лет в ЭНЦ, тогда же появились затяжные 
сложные фокальные и вторично-генерализованные 
приступы, была начата противоэпилептическая те-
рапия. На данный момент имеющаяся выраженная 
задержка психического развития, вероятно, носит 
многофакторный характер: перинатальное пораже-
ние ЦНС, раннее начало повторных гипогликемий 
(тяжелых), сохраняющиеся длительное время эпи-
лептические приступы без адекватной терапии.

В литературе неоднократно указывалось на 
неспецифичность патологических изменений 
на электроэнцефалограмме детей с гипогликемией 
[6,7,10,16]. Замедление биоэлектрической активно-
сти разными авторами фиксировалось в различных 
регионах мозга. При этом было отмечено, что дети с 
гипогликемией и задержкой психического развития 
чаще имели отклонения на ЭЭГ лобной локализации. 
В наших наблюдениях у обеих пациенток зарегистри-
рованы изменения в передних отделах головного 
мозга (лобно-центральных-передневисочных): в пер-

вом случае в виде эпилептиформной активности, во 
втором – в виде регионального замедления. Инте-
ресным является тот факт, что вторая девочка, у ко-
торой на ЭЭГ фиксировалось периодическое замед-
ление в лобно-центральных отделах, не имела за-
держки психоречевого развития. 

Хорошо известно, что при выборе противоэпилеп-
тической терапии нужно учитывать много факторов, 
в т.ч. влияние антиконвульсантов на функцию эндо-
кринной системы.

Данными примерами мы хотели подчеркнуть не-
обходимость наблюдения пациентов с ВГИ как эндо-
кринологом, так и неврологом. Если гипогликемиче-
ские состояния являются жизнеугрожающими и ку-
пируются в эндокринологическом отделении, то ри-
ски развития эпилепсии и задержки психоречевого 
развития могут возникать в различные возрастные 
периоды и нередко недооцениваются эндокриноло-
гами и неврологами, хотя и существенно отличаются 
у разных пациентов. Следовательно дети с ВГИ нуж-
даются в динамическом психологическом тестирова-
нии, проведении полноценного дифференциального 
диагноза при возникновении различных пароксиз-
мальных состояний (вегетативных, эпилептических, 
психогенных) и применением повторных ЭЭГ. Кроме 
того, решение о выборе антиконвульсантов должно 
приниматься на основании комплексной оценки всех 
результатов обследования (как эндокринологиче-
ских, так и неврологических).

Имеющиеся литературные данные, посвященные 
особенностям психического развития детей с ВГИ, 
достаточно ограничены и противоречивы. Целью 
проводимого нами исследования детей с ВГИ являет-
ся оценка функционального состояния ЦНС, уровня 
психоречевого развития, особенностей течения эпи-
лепсии (при ее наличии), выявление факторов риска 
поражений ЦНС и их значимости. Среди эпилептоло-
гов все чаще обсуждается вопрос о превентивной те-
рапии пароксизмальных состояний антиконвульсан-
тами при различных неврологических заболеваниях. 
С учетом возможного развития дисметаболической 
энцефалопатии у пациентов с ВГИ, появления эпи-
лептиформных изменений на ЭЭГ (без эпилептиче-
ских приступов), задержки психоречевого развития с 
нарушением поведения, требуется специальное изу-
чение вопроса о целесообразности использования 
антиконвульсантов в комплексной превентивной те-
рапии.

Таким образом, дети с повторными гипогликеми-
ческими состояниями на фоне ВГИ нуждаются в на-
блюдении врачами нескольких специальностей (эн-
докринолог, невролог, педиатр, психиатр). Необходи-
мо динамическое обследование данной группы паци-
ентов для раннего выявления задержки психорече-
вого развития, оценки особенностей созревания ЦНС 
и проведения своевременной и обоснованной лекар-
ственной терапии.
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