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Резюме
Цель: анализ частоты встречаемости клинических фенотипов юношеской миоклонической эпилепсии (ЮМЭ) 
в Восточной Сибири (на примере Сибирского федерального округа). Материалы и методы. Проведен анализ дан-
ных анамнеза пациентов с ЮМЭ, проживающих на территории Сибирского Федерального округа, с последующим 
распределением пациентов по фенотипам (согласно ранее предложенной классификации I. E. Martínez-Juárez 
с соавт. от 2006 г.). Результаты. Частота встречаемости ЮМЭ среди лиц мужского пола ниже, чем среди лиц жен-
ского пола (1:1,9). Средний возраст дебюта ЮМЭ среди лиц мужского пола выше по сравнению с лицами женско-
го пола. Доминировал I (классический) фенотип ЮМЭ, который встречался чаще у лиц мужского пола по сравне-
нию с женским полом. Наиболее неблагоприятный в отношении достижения стойкой клинической ремиссии II 
фенотип ЮМЭ встречался в 3,5 раза чаще среди лиц женского пола по сравнению с мужским полом. Фенотипы 
III и IV не имели статистически значимых гендерных различий. Заключение. Полученные результаты позволяют 
пересмотреть первичную диагностику ЮМЭ в отягощенных семьях: у лиц женского пола видео-ЭЭГ-мониторинг 
целесообразно проводить в более младшем возрасте с обязательным тестированием уровня сознания во время 
нагрузочных проб. Более высокая частота встречаемости II типа ЮМЭ среди лиц женского пола свидетельствует 
об актуальности проведения динамических длительных видео-ЭЭГ-мониторингов для исключения псевдоремис-
сии перед принятием решения о снижении или отмене противоэпилептической терапии.
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FREQUENCY OF CLINICAL PHENOTYPES OF JUVENILE MYOCLONIC EPILEPSY: PILOT STUDY IN SIBERIAN FEDERAL 
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Summary
Objective. The analysis of the frequency of occurrence of clinical phenotypes of JME among residents of the Siberian 
Federal District (Russia). Materials and Methods. 80 patients with JME underwent preliminary anamnestic and clinical 
selection using stratified randomization. After verification of their diagnosis, patients were grouped based on the 
phenotype classification proposed by Martínez-Juárez et al (2006). Gender was also noted for subsequent gender-
related analysis. Results. The incidence of JME among males was lower than among females. In general, the average 
JME onset age was characteristic for this clinical form of idiopathic generalized epilepsy. Furthermore, JME onset age in 
males was higher than in females. In general, the most frequent phenotype was the classical Type I phenotype. The 
frequency of Type I occurrence in males was significantly higher than that in females. Type II, the least favorable 
phenotype in terms of stable pharmacological remission, occurred 3.5 times less frequently in males compared to 
females. Types III and IV did not reveal significant gender-related differences. Conclusions. The results allow to revise 
the initial diagnosis of JME in burdened families: we recommend video-EEG monitoring in adolescent female patients at 
a younger age, with mandatory testing of levels of consciousness during induced stress. Higher frequency of Type II JME 
in females suggests imminent need for dynamic and lengthy video-EEG monitoring to exclude the chance of pseudo-
remission, before a decision can be made about reduction or termination of AEDs.

Key words
Idiopathic generalized epilepsy, juvenile myoclonic epilepsy, JME, Janz syndrome, clinics, sub-syndrome, phenotype, 
phenotyping, diagnosis, prognosis.

Received: 27.06.2016; in the revised form: 17.08.2016; accepted: 29.09.2016.

Conflict of interests
The authors declare about the absence of conflict of interest with respect to this publication.

All authors contributed equally to this article.

For citation
Shnayder N. A., Shilkina O. S., Petrov K. V., Duyzhakova A. V., Marueva N. A. Frequency of clinical phenotypes of juvenile 
myoclonic epilepsy: pilot study in Siberian federal district. Epilepsiya I paroksizmal’nye sostoyaniya / Epilepsy and paroxysmal 
conditions. 2016; 3: 27-33 (in Russian).

Corresponding author
Address: ul. Karla Marksa, 124, Krasnoyarsk, Krasnoyarsk region, Siberian Federal District, Russia, 660021.
E-mail address: NASchnaider@yandex.ru  (Shnayder N. A.).

Ââåäåíèå
Юношеская миоклоническая эпилепсия (ЮМЭ) – 

форма идиопатической генерализованной эпилеп-
сии подросткового возраста, характеризующаяся 
появлением массивных миоклонических приступов, 
возникающих в период после пробуждения. Дебют 
ЮМЭ варьирует от 7 лет до 21 года с максимумом 
в возрастном интервале 11-15 лет. В отдельных слу-
чаях заболевание может начаться в более раннем 
возрасте с абсансов или генерализованных судорож-
ных приступов (ГСП), с последующим присоединени-
ем миоклонических приступов в пубертатном перио-
де. Сознание во время миоклонических приступов 
сохранено, они возникают или учащаются в первые 
минуты и часы после пробуждения. В 90% случаев 
миоклонии сочетаются с ГСП пробуждения. У 40% 

пациентов присоединяются короткие абсансы юве-
нильного типа [5,6]. D. Janz (1985) не описал ни одно-
го случая ЮМЭ вследствие органического поражения 
мозга, хотя отмечал, что изредка в анамнезе могут 
отмечаться фебрильные судороги или изолирован-
ные приступы в детстве [10,11]. В течение последних 
лет нейропатология ЮМЭ пересматривается, что об-
условлено внедрением новых молекулярно-генети-
ческих методов диагностики и методов нейровизуа-
лизации. Так, у некоторых пациентов показано фо-
кальное или диффузное повышение числа дистопич-
ных нейронов в сером веществе стриатума 
и субкортикальном белом веществе больших полу-
шарий головного мозга [14]. Внедрение в клиниче-
скую практику высокопольной магнитно-резонанс-
ной томографии (МРТ) позволило верифицировать 
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наличие у ряда пациентов с ЮМЭ малых аномалий 
развития в виде значительного укрупнения, утолще-
ния и увеличения церебрального кортикального се-
рого вещества в мезиальных отделах лобных долей 
[12,16]. Метод анализа родословных (клинико-генеа-
логический анализ) показал, что у 50% пациентов 
имеются члены семьи первой или второй степени 
родства с эпилептическими приступами [7]; у 80% 
сибсов с симптоматикой и 6% бессимптомных сиб-
сов на ЭЭГ регистрируются диффузные комплексы 
полиспайк-волна 4-6 Гц. У 12% бессимптомных сиб-
сов отмечаются диффузные неспецифические нару-
шения ЭЭГ. Степень конкордантности у монозигот-
ных близнецов варьирует от 0,7 до 1,0; у дизиготных 
такая же, как у сибсов [9]. Имеется связь между ЮМЭ 
и другими возраст-зависимыми идиопатическими 
генерализованными эпилепсиями, такими как дет-
ская абсансная эпилепсия, эпилепсия с изолирован-
ными ГСП и ранняя детская миоклоническая эпилеп-
сия, что обусловлено тем, что в одной семье могут 
наблюдаться несколько фенотипов. 

В 2001 г. классификационный подкомитет Между-
народной Лиги борьбы с эпилепсией (ILAE) предло-
жил объединить ЮМЭ, юношескую абсансную эпи-
лепсию (ЮАЭ) и эпилепсию с изолированными ГСП 
в группу с вариабельным фенотипом. Подразумева-
ется, что ЮМЭ не существует в качестве единствен-
ного фенотипа заболевания, даже у членов одной 
семьи.  В 2006 г. I. E. Martínez-Juárez и соавт. [13] вы-
делили четыре фенотипа ЮМЭ: 1-й тип – классиче-
ский фенотип ЮМЭ (72%); 2-й тип – фенотип детской 
абсансной эпилепсии (ДАЭ) с трансформацией 
в ЮМЭ (18%); 3-й тип – фенотип ЮМЭ с абсансами 
(7%) и 4-й тип – фенотип ЮМЭ с атоническими при-
ступами (3%). Авторы исследовали клинические 
и электроэнцефалографические (ЭЭГ) фенотипы 
ЮМЭ у членов различных семей и оценили клиниче-
ские проявления в течение 11±6 лет (максимально 
в течение 52 лет). Было показано, что 40% семей 
имели ЮМЭ как единственный клинический фено-
тип, в этих семьях среди родственников пробандов 
с ЮМЭ в 40% случаев эпилепсия протекала как ЮМЭ 
1-го типа, реже встречалась эпилепсия с изолиро-
ванными ГСП (35%). В то же время 66% семей паци-
ентов с ЮМЭ 2-го типа имели различные формы иди-
опатической генерализованной  эпилепсии среди 
членов родословной. При этом абсансы были более 
распространены среди членов семей пробандов 
с ЮМЭ 2-го типа, чем в семьях пробандов с ЮМЭ 1-го 
типа (р<0,001). Передача по материнской линии 
и плохой ответ на противоэпилептические препараты 
(ПЭП) дополнительно характеризовали ЮМЭ 2-го ти-
па. Только у 7%  больных с ЮМЭ 2-го типа достига-
лась фармакоиндуцированная ремиссия приступов 
по сравнению с  58% больных ЮМЭ 1-го типа, 56% – 
с ЮМЭ 3-го типа и 62% – с ЮМЭ 4-го типа. Долго-
срочный мониторинг (1-40 лет для ЮМЭ 1-го типа; 
5-52 лет для ЮМЭ 2-го типа, 5-26 лет для ЮМЭ 3-го 

типа и 3-18 лет для ЮМЭ 4-го типа) показал, что все 
фенотипы ЮМЭ имеют хроническое и, возможно, по-
жизненное течение [13].

Аналогичного исследования, а также изучения 
гендерных аспектов фенотипирования ЮМЭ, в Рос-
сии в доступных литературных источниках не найде-
но, что побудило нас к проведению данного исследо-
вания.

Цель исследования – анализ частоты встречаемо-
сти клинических фенотипов юношеской миоклони-
ческой эпилепсии среди жителей Сибирского феде-
рального округа (по данным регистра Университет-
ской клиники).

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû 
Исследование проводилось в рамках комплекс-

ных исследований по теме №210-16 «Эпидемиоло-
гические, генетические и нейрофизиологические 
аспекты нервной системы (центральной, перифери-
ческой и вегетативной) и превентивная медицина», 
номер регистрации 0120.0807480, на базе невроло-
гического центра эпилептологии, нейрогенетики 
и исследования мозга Университетской клиники 
(далее – НЦ УК). Проведение исследования одобре-
но локальным этическим комитетом КрасГМУ 
им. проф. В. Ф. Войно-Ясенецкого Минздрава Рос-
сии. К неврологам-эпилептологам НЦ УК обраща-
ются за консультативной и лечебно-диагностиче-
ской помощью, а также состоят на диспансерном 
учете, не только жители Красноярского края, 
но и других регионов Сибирского федерального 
округа (Алтайского края, Томской области, Иркут-
ской области, Забайкальского края, Республики 
Хакасия, Республики Тыва) [2,3,15]. Методом слу-
чайной выборки нами отобрано 80 амбулаторных 
карт больных с уточненным диагнозом ЮМЭ, состо-
ящих на диспансерном учете у невролога-эпилепто-
лога НЦ УК в период 2005-2015 гг. (временной срез 
наблюдения – 10 лет). Для верификации диагноза 
ЮМЭ использованы следующие методы диагности-
ки: видео-ЭЭГ-мониторинг с проведением нагрузоч-
ных проб (ритмическая фотостимуляция – РФС, 
триггерная фотостимуляция – ТФС, гипервентиля-
ция – ГВ, по показаниям – депривация сна, лицам 
женского пола – исследование в перименструаль-
ный период с учетом колебаний уровня эстрогенов, 
обладающих потенциально проконвульсантным 
эффектом), в т. ч. проведено тестирование уровня 
сознания во время функциональных проб (РФС, 
ТФС и ГВ) с серийным счетом вслух, стоя с вытяну-
тыми вперед руками (в последнем случае осущест-
влялся дополнительный контроль среднего меди-
цинского персонала для исключения риска падений 
пациентов во время исследования в случае разви-
тия миоклоний нижних конечностей или ГСП); МРТ 
головного мозга высокопольная (с мощностью маг-
нитного поля 1,5 Тесла и выше) по протоколу «Эпи-
лепсия» с МР-спектроскопией гиппокампов. Тща-
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тельно анализировались данные анамнеза, включая 
возраст дебюта, тип эпилептических приступов де-
бюта, динамику развития заболевания. Распределе-
ние пациентов по фенотипам осуществлялось со-
гласно ранее предложенной классификации 
I. E. Martínez-Juárez и соавт. (2006) [13]. Выделялись 
1, 2, 3 и  4-й типы ЮМЭ в зависимости от клиниче-
ского фенотипа заболевания. Пациенты были рас-
пределены на две группы сравнения в зависимости 
от пола.

Статистическая обработка результатов исследо-
вания осуществлялась с использованием лицензион-
ного пакета программ SPSS, версия 20 (SPSS: An IBM 
Company, США). Для параметрических показателей 
рассчитывались средние значения и ошибки средне-
го (M±m), медиана (Me) и интерквартильный размах 
(Q25 :Q75). Для непараметрических показателей рас-
считывалась доля, ошибка доли. Межгрупповые 
сравнения параметрических показателей проводи-
лись в случае нормального распределения первич-
ных данных с последующим использованием крите-
рия Стьюдента. Межгрупповые различия признава-

лись как статистически значимые при значении 
р<0,05. Межгрупповые различия по непараметриче-
ским данным рассчитывались по критерию Фишера 
и считались статистически значимыми при р<0,05.

Ðåçóëüòàòû è èõ îáñóæäåíèå
На момент исследования в общей выборке возраст 

пациентов с ЮМЭ варьировал от 16 до 53 лет. Рас-
пределение возраста было нормальным (см. рис. 1), 
средний возраст составил 28,4±0,89 лет, медиана – 
27,5 (22:35) лет (см. табл. 1). Распределение пациен-
тов по полу было следующим: лица мужского пола – 
27 (33,8%) человек, женского пола – 53 (66,3%) чело-
века.

Возраст пациентов мужского пола на момент про-
ведения исследования варьировал от 18 до 47 лет, 
средний возраст составил 27,2±1,52 лет, медиана – 26 
(20:34) лет. Возраст пациентов женского пола варьи-
ровал от 16 до 53 лет, средний возраст составил 
29±1,11 лет, медиана – 28 (22,5:35) лет. Статистически 
значимых различий по возрасту пациентов мужского 
и женского полов не отмечено (p>0,05), но соотноше-
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Характеристика
выборки

Средний возраст 
(на момент 

исследования)
М±m

Медиана возраста 
(на момент 

исследования, Мe 
(Q25:Q75)

Средний возраст 
дебюта ЮМЭ

М±m

Медиана возраста 
дебюта ЮМЭ

Ме (Q25:Q75) 
Общая выборка 28,4±0,89 27,5 (22:35) 13,6±0,59 14 (11:16)
Лица мужского пола 27,2±1,52 26 (20:34) 14±0,77 15 (12:18)
Лица женского пола 29±1,11 28 (22,5:35) 12±0,81* 13 (8:15)*

Òàáëèöà 1. Õàðàêòåðèñòèêà áîëüíûõ ñ þíîøåñêîé ìèîêëîíè÷åñêîé ýïèëåïñèåé ïî âîçðàñòó (â ãîäàõ).

* Ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìûå ìåæãðóïïîâûå ðàçëè÷èÿ ïîêàçàòåëåé ñðåäè ëèö ìóæñêîãî è æåíñêîãî ïîëà ïî êðèòåðèþ 
Ñòüþäåíòà (ð≤0,05).
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ние лиц мужского и женского полов составило 1:1,9 
соответственно (p<0,05). 

Возраст дебюта ЮМЭ в общей выборке варьиро-
вал от 2 до 32 лет, средний возраст составил 13,6±0,59 
лет, медиана – 14 (11:16) лет. Возраст дебюта заболе-
вания среди лиц мужского пола варьировал от 15 
до 24 лет, средний возраст составил 14±0,77 лет, ме-
диана – 15 (12:18) лет. Возраст дебюта эпилептиче-
ских приступов у лиц женского пола варьировал от 2 
до 32 лет; средний возраст составил 12±0,81 лет, ме-
диана – 13 (8:15) лет. В целом средний возраст дебю-
та ЮМЭ в общей выборке характерен для данной 
клинической формы идиопатической генерализо-
ванной эпилепсии, но отмечались гендерные особен-
ности – средний возраст и медиана возраста дебюта 
ЮМЭ у лиц мужского пола были выше по сравнению 
с таковыми у лиц женского пола (р<0,05).

Распределение клинических случаев по феноти-
пам в общей выборке было следующим: 1-й тип 
(классический фенотип) – 62,5%; 2-й тип – фенотип 
ЮМЭ, резвившейся из ДАЭ – 10,0%;  3-й тип – фено-
тип ЮМЭ с абсансами – 2,5%;  4-й тип – фенотип 
ЮМЭ с ГСП – 25,0 % (см. табл. 2). Среди лиц мужского 
пола: 1-й тип – 70,4%; 2-й тип – 3,7%; 3-й тип – 3,7%; 
4-й тип – 22,2% человек. Среди лиц женского пола: 
1-й тип – 58,5%; 2-й тип – 13,2%; 3-й тип – 3,7%; 4-й 
тип – 26%. В целом, в общей выборке по частоте 
встречаемости статистически значимо преобладал 
1-й (классический) тип ЮМЭ (62,5% случаев), что со-
поставимо с данными исследования I. E. Martínez-
Juárez и соавт. (72 % случаев) [13]. В то же время на-
ми выявлены гендерные особенности – частота 
встречаемости 1-го типа ЮМЭ среди лиц мужского 
пола была выше, чем среди лиц женского пола (70,4% 
против 58,5% соответственно, р<0,05), а наиболее 
неблагоприятный в отношении достижения стойкой 
фармакоиндуцированной ремиссии 2-й тип ЮМЭ 
встречался среди лиц мужского пола в 3,5 раза реже, 
чем среди лиц женского пола (3,7 против 13,2% соот-
ветственно, р<0,01). Статистически значимых ген-
дерных различий по частоте встречаемости 3-го 
и 4-го типов ЮМЭ не выявлено (р>0,05).

Çàêëþ÷åíèå
По данным проведенного пилотного исследования 

показано, что частота встречаемости ЮМЭ среди лиц 
мужского пола была ниже, чем среди лиц женского 
пола (1:1,9). В то же время возраст дебюта ЮМЭ среди 
лиц мужского пола был выше по сравнению с лицами 
женского пола. Анализ частоты встречаемости клини-
ческих фенотипов ЮМЭ свидетельствует о том, что 
в целом в выборке доминировал 1-й (классический) 
тип, но он встречался чаще у лиц мужского пола 
по сравнению с женским (70,4 против 58,5% соответ-
ственно). Наиболее неблагоприятный в отношении до-
стижения стойкой клинической ремиссии 2-й тип 
ЮМЭ встречался в 3,5 раза чаще среди лиц женского 
пола по сравнению с мужским (13,2 против 3,7% соот-
ветственно). Полученные результаты позволяют нам 
по-новому взглянуть на первичную диагностику 
и прогноз ЮМЭ в отягощенных семьях: у лиц женского 
пола (девочки, подростки) видео-ЭЭГ-мониторинг не-
обходимо проводить в более младшем возрасте с обя-
зательным тестированием уровня сознания во время 
нагрузочных проб (РФС, ТФС и ГВ) для своевременной 
(ранней) диагностики абсансов, имеющих более ко-
роткую длительность при ЮМЭ по сравнению с ДАЭ, 
и редких миоклоний верхних конечностей, в т. ч. фото-
сенситивных, которые при дебюте заболевания могут 
амнезировать/игнорировать пациенты и не замечать 
члены семьи, друзья, одноклассники, учителя. Более 
высокая частота встречаемости 2-го типа ЮМЭ среди 
лиц женского пола свидетельствует о том, что чрезвы-
чайно актуально проведение динамических и дли-
тельных видео-ЭЭГ-мониторингов и с целью исключе-
ния псевдоремиссии приступов на фоне даже дли-
тельной фармакотерапии ЮМЭ перед принятием от-
ветственного решения о снижении или отмене 
противоэпилептической терапии [1,8]. Для ЮМЭ, в це-
лом, характерна высокая частота рецидивов после 
прекращения приема ПЭП, варьирующая от 78,3% 
случаев [4] до 90% [17]. Фенотипирование и генотипи-
рование ЮМЭ может дать нам новые ответы на вопро-
сы о прогнозировании течения и исходов заболевания, 
что имеет несомненное практическое значение.

Фенотип ЮМЭ Общая выборка
N=80

Абс. (%)

Мужской пол
n1=27

Абс. (%)

Женский пол
n2=53

Абс. (%)

Р

I тип 50 (62,5) 19 (70,4)* 31 (58,5) p<0,05
II тип 8 (10,0) 1 (3,7) 7 (13,2)* p<0,01
III тип 2 (2,5) 1 (3,7) 1 (1,9) p>0,05
IV тип 20 (25,0) 6 (22,2) 14 (26,4) p>0,05

Òàáëèöà 2. Ðàñïðåäåëåíèå ïàöèåíòîâ ïî ôåíîòèïó þíîøåñêîé ìèîêëîíè÷åñêîé ýïèëåïñèè.

* Ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìûå ìåæãðóïïîâûå ðàçëè÷èÿ ïîêàçàòåëåé ñðåäè ëèö ìóæñêîãî è æåíñêîãî ïîëà ïî êðèòåðèþ 
Ôèøåðà (ð≤0,05).
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