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Резюме
Наследование эпилепсий является актуальной проблемой нейронаук. Рассмотрены факторы, которые могут по-
влиять на развитие той или иной патологии у ребенка, рожденного от родителей с эпилепсиями. С учетом увели-
чения числа пациентов с расстройствами аутистического спектра предпринят поиск взаимосвязи между этими 
заболеваниями у детей.
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Summary
The inheritance of epilepsy is an important problem of current neuroscience. The present report reviews the factors that 
impact the development of a specific disease in children born to parents with epilepsy. Due to the increasing number of 
patients with autism spectrum disorders it is important to continue the research into the possible relations between 
these diseases in children.

Key words
Epilepsy, autism spectrum disorders.

Received: 16.10.2017; in the revised form: 13.11.2017; accepted: 11.12.2017.

Conflict of interests
The authors declare no conflict of interests and no need for financial disclosure regarding this manuscript. 

All authors contributed equally to this article.

http://dx.doi.org/10.17749/2077-8333.2017.9.4.035-040
http://dx.doi.org/10.17749/2077-8333.2017.9.4.035-040


36

 2017 Том 9  №3

Эпилепсия продолжает оставаться одним 
из самых распространенных хронических за-
болеваний головного мозга. Однако совре-

менные схемы терапии позволяют осуществлять 
контроль над приступами приблизительно в  70% 
случаев [1]. Лекарственная ремиссия позволяет па-
циентам избавиться от социальной стигматизации, 
учиться, работать, а также вступать в брак и рожать 
детей. Известно, что беременность и роды у данной 
категории женщин протекают с большей вероятно-
стью осложнений, чем у здоровых [2]. Кроме этого, 
по-прежнему активно изучается вопрос о  том, бу-
дет ли ребенок, рожденный от родителей, страдаю-
щих эпилепсией, болен. Какова вероятность воз-
никновения болезни, если она есть у  матери или 
у отца? А если больны оба родителя? Данные про-
блемы разрабатываются с  точки зрения генетики, 
нейрофизиологии, нейроиммунологии и  других 
нейронаук, но окончательного ответа на все эти во-
просы все еще нет. 

Риск развития эпилепсии у  родственников про-
бандов идиопатической генерализованной эпилеп-
сией в 5-10 раз выше, чем в общей популяции. Забо-
левание может наследоваться по  доминантному 
(роландическая эпилепсия) и по рецессивному (юве-
нильная миоклоническая эпилепсия) типам [1]. Труд-
ности генетической диагностики обусловлены не-
менделевским типом наследования, неполной 
пенетрантностью, наличием фенокопий, полигенной 
наследственностью [3].

Антиэпилептическая терапия 
и фертильность

Активно изучаются вопросы влияния приема про-
тивоэпилептических препаратов (ПЭП) на  фертиль-
ность мужчин с  эпилепсией. По результатам иссле-
дования   Боннского университета Германии, 
в котором приняли участие 200 пациентов, страдав-
ших эпилепсией и  лечившихся разными ПЭП, было 
доказано, что эпилепсия не оказывала значительно-
го влияния на общий уровень тестостерона, однако 
уровни свободного тестостерона были выше у субъ-
ектов из контрольной группы, составившей 105 чело-
век. Обе формы гормонов были ниже у  мужчин 
с эпилепсией теменной доли по сравнению с мужчи-

нами, имевшими другие формы эпилепсии. Прием 
карбамазепина (КБЗ) был связан со значительно бо-
лее низкими уровнями тестостерона, чем уровень, 
отмечающийся при приеме препаратов вальпроевой 
кислоты (ВПА) [4]. Следовательно, КБЗ усугубляет 
негативное воздействие эпилепсии теменной доли 
на выработку тестостерона в яичках, что ведет к сек-
суальной дисфункции и  снижению мужской фер-
тильности [5].

В собственном исследовании мы оценили результа-
ты 12 спермограмм, взятых у соматически здоровых 
мужчин. В результате абсолютная норма по всем по-
казателям была зарегистрирована при терапии ВПА 
(три анализа), в  случаях монотерапии терапии КБЗ 
в трех случаях из пяти – патология головки спермато-
зоидов, при монотерапии терапии леветирацетамом 
(ЛТЦ) (три анализа) в одном случае – патология хво-
ста сперматозоидов, в одном случае – патология го-
ловки сперматозоидов. При политерапии ПЭП был за-
регистрирован вариант гипоспермии с  патологией 
головки сперматозоидов. 

Оценка результатов анализов спермограмм будет 
продолжена в дальнейшем.

Что касается оценки фертильности женщин с эпи-
лепсией, установлено, что способность к деторожде-
нию у них в 3-4 раза меньше, чем в общей популяции 
[6]. Это обусловлено рядом факторов: 

–  прямым воздействием приступов на  гипотала-
мус, нарушающим овуляцию и приводящим к подъе-
му уровня пролактина, который отмечается сразу 
после ГТКП;

–  лечением противоэпилептическими препарата-
ми, которые, воздействуя на  гипоталамус и  другие 
звенья эндокринной регуляции, могут приводить 
к  менструальным нарушениям, ановуляторным ци-
клам и поликистозу яичников; 

–  при использовании некоторых ПЭП может иметь 
значение индукция метаболизма печени и снижение 
несвязанных фракций половых гормонов [7].

В собственном исследовании мы оценили способ-
ность к зачатию и вынашиванию беременности у 80 
женщин фертильного возраста, которые 5 лет и бо-
лее принимают ПЭП. Группы женщин были сопоста-
вимы по возрасту, средний возраст составил 27,3+3,1 
года (рис. 1).
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Таким образом, при приеме препаратов ламотрид-
жина у меньшего числа женщин были проблемы с за-
чатием и реже отмечалось невынашивание беремен-
ности, что не  противоречит литературным данным 
[6,8,9,10].

Эпилепсия и аутизм
В последние годы активно обсуждается возмож-

ность более частого, чем в общей популяции, рожде-
ния детей с расстройствами аутистического спектра 
(РАС) у родителей с  эпилепсией [11].

РАС – группа заболеваний, которая представляет 
собой сложное дезинтегративное нарушение психи-
ческого развития, характеризующееся выраженным 
и всесторонним дефицитом социального взаимодей-
ствия и общения, а также ограниченными интереса-
ми и  повторяющимися действиями. Однозначного 
ответа на вопрос об этиологии заболевания нет, гене-
тическая картина его крайне разнообразна и до кон-
ца не  определена [12]. Стремительное увеличение 
случаев РАС сегодня позволяет говорить об  эпиде-
мии аутизма. Американский Центр по контролю за-
болеваемости (Center for Disease Control and 
Prevention (CDC)) приводит катастрофические циф-
ры: в  2010 г. диагноз был поставлен одному из  68 
детей [13]. Несомненно, различные варианты рас-
стройств речи, расстройства эмоционально-волевой 
сферы, поведения и даже детская шизофрения – это 
те  диагнозы, которые по  современным стандартам 

подходят под диагноз РАС, что, тем не  менее, 
не должно давать такие высокие показатели заболе-
ваемости.

По данным большинства исследований, увеличение 
показателей распространенности аутизма связано, 
главным образом, с изменением диагностических ме-
тодов и паттернов, степени доступности медицинских 
услуг, более ранней диагностикой дебюта заболева-
ния и информированностью общественности [14].

В России имеются определенные трудности как 
с ранней диагностикой, так и с дальнейшей социали-
зацией пациентов с  РАС. Первые симптомы можно 
заподозрить уже у 3-месячного малыша, что позво-
ляет начать раннюю реабилитацию. Своевременное 
выявление и начало лечения сопутствующих эпилеп-
тических расстройств также улучшают прогноз тече-
ния обоих заболеваний. На  более поздних этапах 
развития ребенка для прескрининга рекомендовано 
использовать минимальное количество четко опре-
деленных признаков: отсутствие гуления до 12 меся-
цев, отсутствие жестикуляции до 12 месяцев, ребе-
нок до  16 месяцев не  произносит ни  одного слова, 
отсутствие осмысленной (не эхолаличной) фразы 
из двух слов к 24 месяцам, любые нарушения речи 
или социальных навыков в любом возрасте [12].

Многие родители в нашей стране избегают офи-
циального диагноза, так как это препятствует даль-
нейшей успешной социализации ребенка. Поэтому 
крайне сложно сравнивать современные данные 

Рисунок 1. Способность к зачатию и вынашиванию беременности у женщин, страдающих эпилепсией, в зависимости 
от приема противоэпилептических препаратов разных групп в течение 5 и более лет.

Figure 1. Ability to conceive and carry a pregnancy in women with epilepsy who take different antiepileptic drugs for 5 or more 
years.
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и российскую статистику прошлых лет. Специалисты 
не могут с уверенностью сказать, стал ли аутизм бо-
лее распространенным заболеванием, чем раньше. 

Некоторые причины РАС известны: например, так 
называемый синдром Мартина-Белла, он  же син-
дром ломкой Х-хромосомы, дает примерно 5% всех 
случаев аутизма. Эта патология возникает из-за му-
тации в гене FMR1, который важен для нормального 
развития нервной системы [15]. Когда FMR1 работа-
ет неправильно, происходит нарушение связей 
между нейронами. Практически у  всех больных 
с синдромом Мартина-Белла есть те или иные пси-
хиатрические нарушения, например синдром дефи-
цита внимания и  гиперактивности (СДВГ) или тре-
вожные расстройства. Примерно у  половины 
пациентов с гиперактивностью есть симптомы РАС, 
причем они могут быть как слабыми, так и  очень 
ярко выраженными.

Примерно в  10% случаев аутизм возникает, когда 
довольно крупные участки хромосом многократно ко-
пируются и  переносятся в  другие места генома или, 
наоборот, вырезаются из ДНК. Но до сих пор в 85-90% 
случаев невозможно выявить причину аутизма [16].

Возвращаясь к  проблемам взаимосвязи РАС 
и  эпилепсии, необходимо отметить, что эпилепсия 
при аутизме встречается в 5-46% случаев [16,17]. 

Выявленная общность генетических измене-
ний, например, мутации гена SYN1, вызывающих 
дисфункцию синапсов, у  больных с  идиопатиче-
ской эпилепсией и у пациентов с сочетанием диа-
гнозов говорит о  необходимости дальнейших 
исследований в  этой области. По  данным зару-
бежных исследований, риск развития эпилепсии 
при аутизме значительно увеличивается при со-
путствующей умственной отсталости и  ДЦП 
[11,16,17]. 

Необходимо помнить, что различные виды стерео-
типного поведения могут быть расценены как при-
ступы эпилепсии. С  другой стороны, проявления 
когнитивной эпилептиформной дезинтеграции кли-
нически схожи с симптомами РАС. В этой группе па-
циентов можно выделить два отдельных синдрома: 
«аутистический эпилептический регресс» у  детей 
с  эпилепсией в  анамнезе и  «аутистический регресс 
с эпилептиформными изменениями на ЭЭГ» у паци-
ентов без эпилептических приступов. Поэтому про-
ведение суточного видео-ЭЭГ-мониторинга является 
обязательным для дифференциальной диагностики 
этих расстройств [15]. 

На рисунке 2 приведен пример генеалогического 
дерева семьи, где прослеживается взаимосвязь в на-
следовании эпилепсии и аутизма.

В.Э
?

А АЦ

Э

Э

Э

Б.А

Рисунок 2. Родословная пациентки с расстройствами аутистического спектра: пример взаимосвязи в наследовании 
эпилепсии и аутизма.

Примечание. Э – эпилепсия; Б.А – бронхиальная астма; В.Э – височная эпилепсия; А – аутизм; Ц  – целиакия.

Figure 2. Family tree of a patient with autism spectrum disorder: a possible common inheritance of epilepsy and autism.

Note. Э is epilepsy; Б.А – bronchial asthma; В.Э – temporal epilepsy; A – autism; Ц – celiac disease.
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Заключение 
Таким образом, тщательный сбор анамнеза, в т. ч. 

и  лекарственного, медико-генетическое консульти-
рование обоих родителей дадут возможность про-
гнозировать риск рождения больного ребенка у па-
циентов с эпилепсиями.

Выявление симптомов РАС и признаков эпилеп-
тиформной дезинтеграции, их дифференциаль-
ный диагноз в раннем детском возрасте позволят 
начать своевременное лечение и  реабилитацию, 
тем самым избежав социальной стигмации этих 
пациентов.
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