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РЕЗЮМЕ 

В новой классификации эпилепсий, предложенной Международной противоэпилептической лигой в 2017 г., реко-
мендовано относить идиопатические эпилепсии к генетическим, а сам термин «идиопатический» признан устарев-
шим. В связи с этим появилась тенденция называть формы эпилепсии, ранее обозначавшиеся как идиопатические, 
генетическими. Однако идиопатические эпилепсии являются только частью генетических. Другими группами, обу-
словленными данной этиологией, являются моногенные эпилепсии (например, синдром Драве) и симптоматические 
эпилепсии при иных генетически детерминированных синдромах (например, при дефиците биотинидазы или нейро-
нальном цероидном липофусцинозе). Различать три группы генетической эпилепсии необходимо не только по при-
чине их разного течения, но и в связи с тем, что при некоторых моногенных формах возможно специфическое лече-
ние. В статье приведены основные критерии различия этих групп.
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SUMMARY 

According to the new classification of the epilepsies proposed in 2017 by The International League Against Epilepsy, idiopathic 
epilepsies are recommended to refer to genetic epilepsy, suggesting to consider the term “idiopathic” as outdated. In 
connection with this, a tendency arose to refer forms of epilepsy previously called “idiopathic” as genetic epilepsy. However, 
idiopathic epilepsy constitutes just a part among genetic epilepsies. The other groups resulting from this etiology are 
monogenic epilepsies (e.g., Dravet syndrome) as well as symptomatic epilepsies due to other genetically determined 
syndromes (e.g., biotinidase deficiency or neuronal ceroid lipofuscinosis). The distinction between the three groups comprising 
genetic epilepsy is important not only due to difference in related etiology and course, but also because specific treatment in 
some monogenic forms might be possible. Here, the major criteria for distinguishing between such epilepsy groups are 
presented.
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ВВЕДЕНИЕ / INTRODUCTION

В новой классификации эпилепсий, предложенной 
Международной противоэпилептической лигой (англ. 
International League Against Epilepsy, ILAE) в 2017 г. [1, 2], 
рекомендовано относить идиопатические эпилепсии 
к  генетическим, а  сам термин «идиопатический» при-
знан устаревшим. Это привело к тому, что многие невро-
логи и даже эпилептологи стали называть формы эпи-
лепсии, ранее обозначавшиеся как идиопатические, – 
генетическими. Но это не совсем верно. Идиопатиче-
ские эпилепсии, классическими представителями кото-
рых являются «роландическая» и «абсансная», являют-
ся только частью генетических эпилепсий. Другими 
группами, обусловленными данной этиологией, явля-
ются моногенные эпилепсии (например, широко из-
вестный синдром Драве) и  симптоматические эпилеп-
сии при иных генетически детерминированных син- 
дромах (ГДС). Типичными примерами последних могут 
служить эпилепсии при дефиците биотинидазы или 
нейрональном цероидном липофусцинозе. 

Различение этих трех групп генетической эпилепсии 
необходимо не только в связи с их разным течением, но 
и в связи с тем, что при некоторых моногенных формах 
возможно специфическое патогенетическое лечение. 
Особенно актуальна эта проблема сейчас, когда широ-
ко обсуждается проект клинических рекомендаций 
«Эпилепсия и эпилептический статус у взрослых и де-
тей» [3], в  котором также допускается смешение тер-
минов «идиопатический» и «генетический».

КРИТЕРИИ РАЗЛИЧИЯ ТРЕХ ГРУПП 
ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ЭПИЛЕПСИИ / CRITERIA 
FOR DISTINGUISHING BETWEEN THREE 
GROUPS OF GENETIC EPILEPSY

Данную терминологическую неточность можно 
сравнить с  другой, хорошо известной неврологам 
«опиской», когда одна из групп менингитов обознача-
лась как «серозные (вирусные)», создавая ложное впе-
чатление, что «все серозные менингиты – вирусные». 
Конечно, практикующие неврологи знают, что сероз-
ные менингиты могут вызываться и другими возбуди-
телями, но для начинающих врачей эта терминологиче-
ская путаница может создавать диагностические 

проблемы. Так и  в  данном случае применение обоб-
щенного термина «генетическая эпилепсия» вместо 
обозначения конкретной группы может приводить 
к  ошибкам в  плане обследования, определении про-
гноза и  выборе терапии. В связи с  вышеизложенным 
представляется крайне важным попытаться выделить 
критерии различия этих трех групп. Основные пункты 
различий представлены в таблице 1.

Как известно, термин «идиопатический» образован 
от греческих слов idios («свой») и patos («патология»). 
Он применяется для обозначения болезней, возникаю-
щих как бы «сами по себе», без явной внешней причины. 
Такие заболевания нередко называют мультифактори-
альными, т.е. болезнями с полигенной наследственной 
предрасположенностью, реализуемой при действии 
факторов внешней среды. Идиопатическая эпилепсия 
также определяется ILAE как заболевание с «предпола-
гаемой наследственной предрасположенностью» (англ. 
presumed hereditary predisposition) [1, 4]. Здесь необхо-
димо сделать два уточнения. 

Во-первых, термин «предрасположенность» пред-
полагает наличие, как правило, не моногенного, а  по-
лигенного наследования, когда большая или меньшая 
склонность к развитию заболевания зависит от комби-
нации различных полиморфизмов или мутаций в раз-
ных генах. Во-вторых, внешние факторы, в т.ч. перина-
тальное поражение головного мозга, всегда вносят 
свой вклад в реализацию наследственного предраспо-
ложения. В качестве примера можно привести клини-
ческое наблюдение, описанное нами ранее [5], в кото-
ром у  одной из сестер – монозиготных близнецов, 
имевшей факторы риска перинатального поражения 
мозга, развилась роландическая эпилепсия, а у другой, 
без таковых факторов, выявлялись только доброкаче-
ственные эпилептиформные паттерны детства на элек-
троэнцефалограмме (ЭЭГ) сна.

Сложность замены термина «идиопатический» хоро-
шо видна по дискуссии внутри рабочей группы ILAE по 
разработке классификации. Желание сохранить назва-
ние «идиопатическая генерализованная эпилепсия» 
(ИГЭ) было так значительно, что этот термин специально 
оставили для четырех синдромов эпилепсии: детской аб-
сансной эпилепсии, юношеской абсансной эпилепсии, 
юношеской миоклонической эпилепсии (ЮМЭ) и  эпи-
лепсии с  изолированными генерализованными тонико-
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клоническими припадками [1]. Принципиальным отли-
чием идиопатических форм от других групп генетической 
эпилепсии является то, что для их подтверждения нет 
необходимости в молекулярно-генетическом тестирова-
нии, т.к. конкретные мутации обычно неизвестны, что 
подчеркивается даже в статье I.E. Scheffer et al. [1]. Диа-
гноз ставится на основании типичного для каждой фор-
мы клинико-ЭЭГ-синдромокомплекса и сбора семейного 
анамнеза с  выявлением родственников со сходными 
симптомами. Анализ хромосом и  секвенирование ДНК 
проводят только при атипичной картине для исключения 
симптоматических генетических форм эпилепсии. При 
лечении идиопатических эпилепсий, как правило, удает-
ся добиться медикаментозной ремиссии, хотя терапия 
антиконвульсантами в  некоторых случаях (например, 
при ЮМЭ) может продолжаться практически всю жизнь.

«ИСТИННЫЕ» ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФОРМЫ 
ЭПИЛЕПСИИ / “TRUE” GENETIC FORMS  
OF EPILEPSY

Переходя к  краткой характеристике «истинных» ге-
нетических (хромосомных и  моногенных) форм эпи-
лепсии, необходимо остановиться на важности их ран-
ней диагностики. Многие родители больных эпилепсией 
детей, а иногда и врачи, считают, что выявлять генети-
ческие причины болезни не имеет смысла, т.к. «все рав-
но помочь нельзя». Аргументы в защиту обязательного 
проведения специальных исследований при малейшем 

подозрении на наследственную патологию можно раз-
делить на три группы: «для ребенка», «для родителей» 
и «для сибсов». Диагностика конкретного моногенного 
заболевания важна для больного эпилепсией, посколь-
ку это дает возможность не только выбрать адекватный 
антиконвульсант, но и  в  некоторых случаях назначить 
специфическое патогенетическое лечение (например, 
биотин при дефиците биотинидазы). Точное выявление 
причины эпилепсии позволяет родителям отказаться от 
ненужных обследований, узнать прогноз заболевания 
и планировать обучение ребенка. Наконец, максималь-
но ранняя диагностика генетических аномалий дает 
возможность избежать повторного рождения детей 
с такой же патологией в одной семье, что, к сожалению, 
встречается у нас нередко.

Для подтверждения «истинной» генетической эпи-
лепсии, в отличие от идиопатических форм, обязатель-
но проведение хромосомного и/или молекулярно-гене-
тического исследования. При хромосомной патологии 
оптимален хромосомный микроматричный анализ (мо-
лекулярное кариотипирование), а при генной – секвени-
рование экзома: полноэкзомное или по панелям генов, 
мутации которых могут приводить к  эпилепсии. Каче-
ственно проведенное полногеномное секвенирование 
дает возможность выявить причину любых генетиче-
ских нарушений: как хромосомных, так и генных, вклю-
чая патологию митохондриальной ДНК.

Моногенные эпилепсии (например, синдром Драве), 
составляющие вторую группу генетических эпилепсий, 

Таблица 1. Критерии различия трех групп генетической эпилепсии

Table 1. Criteria for distinguishing between the three groups of genetic epilepsy

Критерий / Criterion

Идиопатические
(мультифакториальные) 

эпилепсии / Idiopathic 
(multifactorial) epilepsy

Моногенные эпилепсии / 
Monogenic epilepsy

Симптоматические эпилеп-
сии при иных ГДС / 

Symptomatic epilepsies 
in other GDS

Основной тип наследования / 
Primary type of inheritance Полигенный / Polygenic Моногенный / Monogenic

Место эпилептического 
клинико-ЭЭГ-синдромоком-
плекса / Site of epileptic 
clinico-EEG syndrome

Моносиндромность: 
эпилепсия – единственное 

проявление болезни /  
A mono-syndrome: epilepsy 

as a single disease 
manifestation

Мультисиндромность: 
эпилепсия – ведущее
(но не единственное) 

проявление болезни у всех 
больных / Syndrome-based: 
epilepsy is a lead (but not a 

single) disease manifestation 
in all patients

Полисиндромность: эпилеп-
сия – одно из проявлений 
болезни, возникающее не  

у всех больных / Syndrome-
based: epilepsy is one of 

disease manifestations found 
not in all patients

Возраст дебюта / Age of 
disease onset

Зависит от формы 
эпилепсии / Related to form 

of epilepsy

Чаще в младенческом или дошкольном возрасте /  
More often in infancy or preschool age

Преобладающая динамика / 
Prevailing dynamics

Медикаментозная  
ремиссия / Drug-based 

remission

Фармакорезистентность с неблагоприятным прогнозом 
для когнитивного развития, а иногда и для жизни /  

Drug resistance with unfavorable prognosis for cognitive 
development or even life

Основное лечение /  
Main treatment АЭП / AEDs

АЭП, диета (кетогенная  
и др.), иммунотерапия /  

AEDs, diet (ketogenic etc.), 
immunotherapy

Возможно специфическое 
патогенетическое лечение / 

Specific pathogenetic 
treatment is possible

Примечание. ГДС – генетически детерминированные синдромы; ЭЭГ – электроэнцефалографический;  
АЭП – антиэпилептические препараты.

Note. GDS – genetically determined syndromes; EEG – electroencephalographic; AEDs – antiepileptic drugs.
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расположены как бы между идиопатическими (мульти-
факториальными) и  симптоматическими формами, т.к. 
имеют общие черты и  с  теми и  с  другими. Чаще их от- 
носят к  идиопатическим расстройствам, что отражено 
и в нашей ранее опубликованной работе [6]. Однако, учи-
тывая особенности диагностики и прогноза данной груп-
пы, их правильнее называть «псевдоидиопатическими». 

Во-первых, моногенные эпилепсии нельзя рассма-
тривать как часть болезней с наследственной предрас-
положенностью, при которых дополнительные факто-
ры внешней среды являются обязательными. Известно, 
что при разных мутациях одного и того же гена могут 
возникать различные заболевания, что обозначается 
как фенотипическая аллельная гетерогенность. Так, 
например, спектр проявлений мутаций гена SCN1A про-
стирается от фамильной гемиплегической мигрени до 
типичного синдрома Драве. Однако этот фенотипиче-
ский полиморфизм связан с различной экспрессивно-
стью мутантного гена, обусловленного, прежде всего, 
типом мутации и влиянием других частей генома, а не 
внешнесредовыми факторами. 

Во-вторых, хотя эпилепсия является ведущим син-
дромом у  всех больных моногенными эпилепсиями, 
она никогда не бывает единственным проявлением. 
Всегда наблюдаются коморбидные расстройства, чаще 
всего когнитивные, которые могут персистировать 
даже после купирования собственно эпилептического 
синдрома. Если при идиопатической эпилепсии при-
знаки «слабоумия» могут возникать только в  рамках 
«эпилептической энцефалопатии», то здесь доминиру-
ет «энцефалопатия развития», степень выраженности 
которой зависит от основного генетического заболева-
ния, а не от особенностей течения эпилепсии [1].

Можно сказать, что «истинные» идиопатические 
эпилепсии обусловлены патологией многих генов (по-
лигенное наследование), но проявляются одним син-
дромом, а «псевдоидиопатические» (моногенные) свя-
заны с мутацией одного гена, но проявляются многими 
синдромами. Для течения моногенных эпилепсий до-
статочно характерна фармакорезистентность. Поэтому 
при их лечении нередко используют не только «про-
фильные» антиконвульсанты (например, стирипентол 
при синдроме Драве), но и кетогенную и другие виды 
диет, а также иммунотерапию с включением глюкокор-
тикоидов и/или внутривенных иммуноглобулинов.

В третью группу генетических эпилепсий входят 
иные (кроме моногенных эпилепсий) хромосомные 
и моногенные ГДС, зачастую протекающие с эпилепти-
ческим клинико-ЭЭГ-синдромокомплексом. Эпилепсия 
при них выступает только одним из многих синдромов, 
чаще всего неведущим и возникающим не у всех боль-
ных. Поэтому термин «симптоматическая эпилепсия» 
в этом случае вполне оправдан, хотя иногда и считает-
ся устаревшим. Представляется логичным разделить 
все ГДС, протекающие с  эпилепсией, на три группы 
в соответствии с местом «поломки» генетического ма-
териала, как уже предлагалось ранее [6]. Симптомати-

ческая эпилепсия может быть обусловлена патологией 
хромосом, ядерных или митохондриальных генов. Сре-
ди ГДС, связанных с мутацией ядерных генов, можно 
выделить три подгруппы: аномалии головного мозга, 
включающие как моногенные врожденные пороки раз-
вития, так и  факоматозы, «именные» синдромы (на-
пример, синдром Ретта) и наследственные болезни об-
мена (НБО). Следует отметить, что Л.О. Бадалян 
называл наследственно-дегенеративными все генные 
заболевания, протекающие с поражением нервной си-
стемы [7]. Сейчас в группу «наследственных нейроде-
генеративных заболеваний», протекающих с эпилепси-
ей, включают, как правило, различные виды НБО, такие 
как лейкодистрофии, нейрональный цероидный липо-
фусциноз и т.д. Поэтому в выделении самостоятельной 
группы «системных дегенераций нервной системы 
с эпилепсией» нет необходимости.

Среди синдромов, характерных для иных ГДС, зна-
чимое место занимают данные параклинических ме-
тодов исследования, позволяющие подтвердить их 
структурный или метаболический генез. В классифи-
кации 2017 г. [1] указано, что генетическая эпилепсия 
может быть одновременно структурной (например, 
при туберозном склерозе) или метаболической (на-
пример, при дефиците GluT1). Это важное отличие 
третьей группы от первых двух, т.к. для них измене-
ния на магнитно-резонансной томограмме головного 
мозга или в биохимических анализах в дебюте забо-
левания не характерны.

Для третьей группы, как и  для второй, характерно 
фармакорезистентное к  антиконвульсантам течение 
с  неблагоприятным прогнозом для когнитивного раз-
вития, а иногда и для жизни. В терапии эпилепсий при 
ГДС, особенно при НБО, необходимо учитывать не-
сколько моментов. Во-первых, широко назначаемые 
вальпроаты противопоказаны при многих НБО, в част-
ности при дефиците биотинидазы и  митохондриаль-
ных заболеваниях. Во-вторых, кетогенная диета может 
быть терапией выбора при ряде ГДС, в частности при 
дефиците GluT1. Но главное, что при некоторых ГДС, 
список которых постоянно увеличивается, возможно 
специфическое патогенетическое лечение, дающее 
возможность не назначать или отменить антиэпилеп-
тические препараты без угрозы рецидива припадков. 
Классическими примерами такой терапии является по-
жизненный прием пиридоксина (витамина В6) при пи-
ридоксинзависимой эпилепсии [8] или биотина (вита-
мина В7) при дефиците биотинидазы [9].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ / CONCLUSION

Таким образом, четкое разделение генетических 
форм эпилепсии на три группы дает возможность ис-
пользовать дифференцированный подход к  наблюде-
нию и лечению таких пациентов, а также формировать 
конкретные рекомендации по последующему деторож-
дению для их родителей.
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