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Острая атаксия, возникшая после острой респираторной вирусной 

инфекции у девочки 2 лет, как дебют клинических проявлений 

синдрома Ангельмана
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Синдром Ангельмана (СА) – это хромосомный синдром, проявляющийся атипичным аутизмом с умственной отсталостью, эпилеп-

сией, грубым нарушением речевого развития, двигательными расстройствами, атаксией, а также особым (счастливым) поведени-

ем пациентов в сочетании со вспышками смеха. Заболевание возникает в результате мутации материнского локуса 15q11.2–13 

или гена убиквитинового комплекса UBE3A. Данные гены регулируют функциональную активность нейронов гиппокампа, обоня-

тельных луковиц, первичной зрительной коры, мозжечка. Мы представляем нетипичный случай СА, клиническая картина которо-

го развернулась после острой респираторной вирусной инфекции с фебрильной температурой. Заболевание дебютировало эпизодами 

острой атаксии, прерывавшими повседневную деятельность ребенка. Постепенно произошел регресс речевого развития – пропали 

отдельные слова, уступив место лепетной речи. Также появились стереотипные движения в верхних конечностях (сгибание рук 

в локтевых суставах, отведение их в сторону и потряхивание кистями), немотивированный смех. Из-за нехарактерного дебютно-

го проявления в остром периоде дифференциальный диагноз проводился между следующими состояниями: 1) синдром опсоклонуса-

миоклонуса; 2) нарушения мозгового кровообращения; 3) эпилепсия с абсансами и атоническими приступами; 4) пароксизмальные 

дискинезии и атаксии; 5) дебют нейродегенеративного заболевания; 6) ранний детский аутизм. Результаты лабораторных иссле-

дований позволили исключить опсоклонус-миоклонус, магнитно-резонансная томография и исследования сосудов – цереброваску-

лярную патологию. Выявленные при проведении видеоэлектроэнцефалографического мониторинга изменения в совокупности с анам-

нестическими данными (возникновение клинических симптомов после лихорадки) позволили сузить диагностический поиск; 

заподозрен СА. Учитывая сочетание атаксии с двигательными расстройствами, было решено провести не молекулярно-генетический, 

а микроматричный анализ, чтобы исключить каналопатии и другие возможные наследственные причины. Методика полимеразной 

цепной реакции не выявила изменений, характерных для СА. Однако при микроматричном анализе обнаружено, что молекулярный 

кариотип имеет участки с потерей гетерозиготности локусов, содержащих гены, связанные с феноменом импринтинга (UBE3A). 

Таким образом, СА был подтвержден.
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Angleman syndrome (АS) – is a chromosomal syndrome, which is manifested through atypical autism with feeble minding, epilepsy, outrage 

of the speech development, movement disorders, ataxia, as well as special (happy) behavior of patients, combined with outbursts of laugh. The 

disease is caused by the mutation of 15q11.2–13 maternal locus or by the gene of UBE3A ubiquitinated complex. Such genes regulate the 

functional activity of hippocampus neurons, of olfactory bulbs, of the parastriate cortex, of the tentorium. We demonstrate the atypical AS 

case, which clinical presentation developed after acute respiratory viral infection with febrile temperature. The disease started with episodes 

of acute ataxia, interrupting daily activities of the child. Step by step the speech development was regressing – several words have fallen out, 

leaving the space for babbling sounds. Also appeared stereotypic movements of upper extremities (bending of arms in elbow joints, its retraction 

and joggling of hands), unmotivated laugh. Due to the nonrelevant starting presentation in the acute period following conditions were differ-

entially diagnosed: 1) opsoclonus-myoclonus syndrome; 2) cerebral circulation diseases; 3) epilepsy with absences and atonic attacks; 

4) paroxysmal dyskenisias and ataxias; 5) start of the neurodegenerative disease; 6) early childhood autism. Results of laboratory research 

allowed to exclude opsoclonus-myoclonus, the magnetic and resonance tomography and vessels research allowed to exclude the cerebrovas-

cular pathology. Changes, revealed in the course of the videoelectroencephalographic monitoring, as well as anamnesis data (clinical symptoms 
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after fever) allowed to narrow the diagnostic search; AS suspected. Provided the combination of ataxia with movement disorders, it was de-

cided to carry out not molecular & genetic, but also micromatrix analysis, in order to exclude the channelopathy, as well as other genetic 

reasons. The method of polymerase chain reaction did not reveal changes, typical for AS. Anyway, the micromatrix analysis has revealed that 

the molecular karyotype has got spots with lost heterozygosis of locuses, containing genes, referred to the imprinting phenomena (UBE3A). In 

such a way, AS was confirmed.

Кey words: acute ataxia, Angelman syndrome, UBE3A gene, epilepsy, absences, atonic attacks, autism, opsoclonus-myoclonus, paroxysmal 

dyskinesia, paroxysmal ataxias

Синдром Ангельмана (СА) – хромосомный син-

дром, проявляющийся умственной отсталостью, дви-

гательными расстройствами, атаксией, эпилепсией, 

грубым нарушением речевого развития, а также осо-

бым (счастливым) поведением пациентов в сочетании 

со вспышками смеха [1].

История

Заболевание описано Г. Ангельманом в 1965 г. у па-

циентов с умственной отсталостью и своеобразным 

(характерным) фенотипом под названием «синдром 

счастливой куклы».

Этиология

Семьдесят процентов случаев возникают в резуль-

тате мутации 15q11.2–13 de novo, 2 % наблюдений – 

дисомия по отцовской линии (потеря материнского 

локуса), 2–3 % – дефект центра импринтинга. Боль-

шинство остальных случаев связаны с мутацией гена 

убиквитина UBE3A [7].

Патогенез

СА – заболевание, являющееся ярким приме-

ром нарушения геномного импринтинга. Геномный 

импринтинг – феномен, выявленный у млекопита-

ющих, когда в организме ребенка экспрессируются 

либо материнские, либо отцовские гены. В частно-

сти UBE3A – ген убиквитинового комплекса – экс-

прессирован во всех тканях организма, но в мозге 

(а именно, в клетках гиппокампа, клетках Пуркинье 

в мозжечке, обонятельных луковицах и зрительной 

коре) представлен преимущественно материнский 

локус. При этом клетки глии тех же отделов экс-

прессируют как отцовский, так и материнский ал-

лель. Убиквитиновый комплекс участвует в распаде 

белков; его разрушение приводит к избыточному 

распаду белков с невозможностью их восстановле-

ния. Особенно страдают процессы трансдукции, 

клеточного деления, репарации ДНК, транскрип-

ции [7].

Частота встречаемости СА в популяции, по раз-

ным данным, колеблется от 1 больного на 10–30 тыс. 

человек, достигая среди пациентов с умственной от-

сталостью 4,8 %. Мальчики и девочки заболевают СА 

примерно с одинаковой частотой [3].

Клиническая картина

Клинические критерии для СА разработаны кон-

сенсусом по диагностике (C. A. Williams, H. Angelman 

и соавт., 1995) и представлены в виде таблицы во мно-

гих руководствах [1]. В данной статье мы остановимся 

на некоторых наиболее ярких симптомах заболевания.

Ранний возраст. Масса тела, окружность головы 

при рождении обычно в норме, за исключением слу-

чаев, когда имеет место сопутствующая гипоксия. 

У новорожденных с СА можно отметить вялое сосание 

и мышечную гипотонию, следствием чего могут быть 

срыгивания, гастроэзофагеальный рефлюкс. У поло-

вины детей к концу первого года жизни отмечаются 

недостаточный прирост головы (микроцефалия) и ги-

перрефлексия. Может развиться косоглазие. По мере 

становления моторных навыков становится заметным 

тремор. В целом до одного года у ребенка с СА харак-

терны задержка темпов моторного и речевого разви-

тия, мышечная гипотония [10].

В возрасте после года появляется постоянная 

улыбка, приступы смеха. Становится заметным лице-

вой дисморфизм: широкий рот, выступающая нижняя 

челюсть, большие межзубные промежутки, брахи- 

и микроцефалия, гипопигментация [2].

Дошкольный и школьный возраст. Ребенок с СА от-

личается своеобразной «жесткой» походкой с подня-

тыми на уровень груди и согнутыми в локтевых суста-

вах руками. Расторможен, смешлив, язык высунут, 

усилено слюнотечение. Речь отсутствует. Десять про-

центов детей с СА не ходят и обычно наблюдаются 

с диагнозом «детский церебральный паралич». Нару-

шения сна (диссомния) встречаются очень часто. Ти-

пичны трудности засыпания и частые пробуждения. 

Характерно гиперактивное поведение, которое более 

корректно называть гипердинамическим синдромом, 

чтобы не путать с синдромом гиперактивности и де-

фицитом внимания. Ребенок с СА непрерывно 

чем-то занят: перемещается от объекта к объекту, хва-

тая, облизывая и отбрасывая игрушки или другие 

предметы [4]. Речевое развитие грубо нарушено. Редко 

развита фраза из двух слов. Объем понимаемой речи 

обычно больше, чем активный словарь. Большинство 

детей старшего возраста и взрослых общаются невер-

бальными средствами. Нарушение речи у детей с СА 

может являться следствием трех основных причин: 
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1) системное недоразвитие речи в связи с когнитив-

ным дефицитом; 2) нарушение коммуникативной 

функции речи в связи с аутизмом; 3) дизартрические 

нарушения в связи с особенностями строения и ин-

нервации речедвигательной мускулатуры [2].

Пубертат у больных СА не отличается от норма-

тивов, фертильность сохранена. Основные проблемы: 

сколиоз и гастроэзофагеальный рефлюкс. Взрослые 

больные СА не способны к самообслуживанию, ну-

ждаются в постоянном присмотре. Продолжитель-

ность жизни – как в общей популяции.

Эпилепсия отмечается у подавляющего большин-

ства больных СА (80–90 % случаев). Эпилептические 

приступы дебютируют в возрасте от 3 месяцев 

до 20 лет, но чаще у детей раннего возраста (до 2 лет), 

нередко – с фебрильных приступов. В 50 % случаев 

эпилептические приступы продолжают носить фе-

брильно-провоцируемый характер. У детей старшего 

возраста даже при небольшом субфебрилитете харак-

терно учащение приступов; нередко отмечается пере-

ход приступов в серийные и развитие эпилептическо-

го статуса.

Атипичные абсансы и эпилептический миокло-

нус – основные типы эпилептических приступов 

при СА, которые в большинстве случаев обнаружи-

ваются впервые при проведении видеоэлектроэнце-

фалографического (видео-ЭЭГ) мониторинга и зна-

чительно реже являются жалобами родителей 

пациентов. Атипичные абсансы проявляются сни-

жением уровня сознания, двигательная активность 

приостанавливается, возникает общая заторможен-

ность. Возможны минимальные атонические (кивки, 

опускание плеч, наклоны туловища) и миоклони-

ческие (подергивание конечностей и лицевой му-

скулатуры) феномены. Может усиливаться слюно-

течение во время приступов. Сознание нередко 

флуктуирует. Абсансы могут возникать настолько 

часто, что развивается клиническая картина эпилеп-

тического статуса (пик-волновой ступор), особенно 

это характерно утром, после пробуждения. Бессудо-

рожный эпилептический статус отмечается более 

чем у половины больных СА и может длиться днями, 

неделями и даже месяцами [1].

Миоклонические приступы могут возникать изо-

лированно (обычно в конечностях и лицевой муску-

латуре) или как миоклонический компонент в струк-

туре атипичных абсансов. Эпилептический 

миоклонус в структуре произвольных движений 

трудно дифференцировать от тремора. Во сне мио-

клонических приступов, как правило, нет. Статус 

миоклонических приступов может развиваться изо-

лированно или в сочетании со статусом атипичных 

абсансов.

Также характерны генерализованные судорожные 

приступы и фокальные эпилептические приступы, 

исходящие из коры затылочной доли.

Эпилепсия у больных СА претерпевает изменения 

в зависимости от возраста (табл. 1).

ЭЭГ-изменения при СА. Основная активность фо-

новой записи, как правило, замедлена. Лишь у 20 % 

пациентов основной ритм соответствует возрастным 

нормам. При СА существуют высокоспецифичные 

изменения на ЭЭГ, которые выявляются в 96–98 % 

случаев.

Дельта-паттерн: пробеги генерализованной рит-

мичной высокоамплитудной (часто более 300 мкВ) 

дельта-активности, обычно с амплитудным преобла-

данием в лобных отделах, нередко в сочетании с эпи-

лептиформной активностью (низкоамплитудные 

спайки).

Тета-паттерн: высокоамплитудная активность 

тета-диапазона (200 мкВ и более) частотой 4–6 Гц, ло-

кализованная в задних отделах или диффузно, зани-

мающая большую часть записи.

Изменения в задних отделах: ритмичная высокоампли-

тудная эпилептиформная активность частотой 3–4 Гц 

в виде спайков, комплексов острая–медленная волна, 

локализованная преимущественно в затылочных об-

ластях. Эти изменения провоцируются закрыванием 

глаз и могут быть асимметричными.

По данным K.D. Valente et al. (2003), сочетание 

клинической картины с характерными изменения-

Таблица 1. Эволюция эпилепсии у больных СА в зависимости от возраста

Возрастной интервал Преобладающий тип приступов

До 1 года Фебрильно-провоцируемые генерализованные судорожные приступы

2–7 лет
Миоклонические приступы;

атипичные абсансы

5–6 лет
Пик миоклонических приступов и атипичных абсансов;

бессудорожный эпилептический статус

7–14 лет Фокальные затылочные приступы

14–20 лет и старше Постепенное урежение и исчезновение приступов

RGDN_01_2015 Block.indd   66RGDN_01_2015 Block.indd   66 06.04.2015   13:44:4206.04.2015   13:44:42



67

ДЕТСКОЙ 
НЕВРОЛОГИИ
Р У С С К И Й 
Ж У Р Н А Л

2
0

1
5

 1ТОМ Х

К
л

и
н

и
ч

е
с

к
и

е
 

н
а

б
л

ю
д

е
н

и
я

67

ми на ЭЭГ позволяет в 73 % случаев точно устано-

вить диагноз СА до проведения генетического ана-

лиза [11].

Магнитно-резонансная томография (МРТ) го-
ловного мозга выявляет умеренную атрофию и де-

миелинизацию, структурные изменения не харак-

терны [5].

Диагностика

Поскольку полная клиническая картина развива-

ется к 1–2 годам, СА обычно диагностируют в 3 года 

или позднее. Диагноз верифицируется исключительно 

при молекулярно-генетическом и / или цитогенетиче-

ском анализе. Следует исключать СА у детей с детским 

церебральным параличом, ранним аутизмом и други-

ми видами задержки развития.

Риск рождения второго ребенка с СА составляет 

от 1 (при мутации de novo) до 50 % (при мутации гена 

UBE3A) [9].

У некоторых пациентов с фенотипом СА выяв-

ляют мутации в генах MECP2 (синдром Ретта), 

CDKL5 (Х-сцепленная ранняя эпилептическая эн-

цефалопатия) и Х-сцепленную умственную отста-

лость [7].

Дополнительные исследования

Для определения степени тяжести заболевания 

при СА рекомендуют периодические обследования, 

которые направлены на оптимизацию среды и профи-

лактику осложнений (табл. 2).

Стратегия диагностики

Анализ ДНК эффективен в 80 % случаев. В осталь-

ных случаях при типичной клинической картине по-

казано исследование гена UBE3A [6].

Терапевтические подходы

Метаболическая терапия назначается, но выра-

женного эффекта не отмечено. По данным S. U. Peters 

(2010), применение бетаина и фолиевой кислоты в те-

чение 1 года показало отсутствие статистически досто-

верной разницы между детьми, которые принимали 

данные препараты, и не получающими лечение [8]. 

Также широко обсуждается эффективность безглюте-

новой и безказеиновой диеты, однако достоверных 

данных о ее эффективности у детей с СА не получено.

Лечение эпилепсии – одна из важнейших задач 

терапии СА. Эпилептические приступы при СА рези-

стентны к антиэпилептическим препаратам в детском 

возрасте, но резистентность уменьшается по мере взро-

сления пациентов. Наиболее эффективны вальпроаты 

и бензодиазепины, а также их комбинация. В отноше-

нии атипичных абсансов, миоклонических приступов 

и бессудорожного эпилептического статуса показан 

хороший эффект этосуксимида. В большинстве случа-

ев назначение этосуксимида не только купирует аб-

сансные приступы, но и снижает диффузные разряды 

на ЭЭГ. Также эффективна комбинация вальпроатов 

(30–50 мг / кг / сут) и этосуксимида (20–30 мг / кг / сут), 

монотерапия топираматом (2–5 мг / кг / сут). Фенитоин, 

карбамазепин, окскарбазепин и вигабатрин в моноте-

рапии могут приводить к аггравации эпилептических 

приступов при СА [1].

Коррекция нарушений поведения при СА вклю-

чает психофармакотерапию и коррекционные занятия 

с дефектологом.

Представляем нетипичный случай СА, клиниче-

ская картина которого развернулась после острой ре-

спираторной вирусной инфекции (ОРВИ) с дебютом 

в виде острой атаксии. Из-за нехарактерного дебют-

ного проявления у ребенка проводился дифференци-

Таблица 2. Дополнительные методы исследования, необходимые для больных СА

Метод / обследование Периодичность

МРТ головного мозга Однократно

ЭЭГ, видео-ЭЭГ-мониторинг По показаниям при эпилепсии, не реже 1 раза в год

Наблюдение ортопеда
По показаниям для профилактики плоскостопия, сколиоза, дисплазии 

тазобедренных суставов. Не реже 1 раза в год

Наблюдение окулиста Косоглазие, острота зрения. Не реже 1 раза в год

Наблюдение гастроэнтеролога
Лечение гастроэзофагеального рефлюкса, диета. По показаниям, не реже 

1 раза в год

Наблюдение психиатра
Коррекция нарушений сна, гипердинамического синдрома, агрессии / ауто-

агрессии. Не реже 1 раза в год

Оценка актуального развития на психолого-медико-

педагогической комиссии

Развитие невербальной речи и возможность обучения с применением 

соответствующих учебных и учебно-методических стратегий. Один раз 

в год

Занятия с логопедом, методы физической реабилитации Систематически
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альный диагноз между эпилепсией (бессудорожный 

эпилептический статус) и острым нарушением мозго-

вого кровообращения, и оба состояния были экстрен-

но исключены в остром периоде.

Пациентка Л. А., 2 года 3 месяца. Жалобы при обра-

щении: внезапно возникшие эпизоды атаксии, развивши-

еся через несколько дней после ОРВИ с лихорадкой.

Из анамнеза: девочка родилась от второй беременно-

сти (у матери – поведенческие нарушения, эпилепсия 

с 16 лет, беременность на фоне приема карбамазепина, 

фенобарбитала), первых срочных родов на 38–39-й неделе. 

По показаниям со стороны матери проведено плановое 

кесарево сечение. При рождении вес ребенка 3040 г, рост 

54 см. С рождения девочку воспитывает бабушка, так 

как состояние матери продолжает прогрессивно ухуд-

шаться, в связи с чем она состоит на учете в психоневро-

логическом диспансере по месту жительства.

При осмотре невролога у ребенка до 1 года отмеча-

лись: синдром мышечной дистонии (диффузная мышеч-

ная гипотония); в 8 месяцев диагностирована задержка 

психомоторного развития, синдром недифференциро-

ванной дисплазии соединительной ткани. При нейросо-

нографии патологии не выявлено. Самостоятельно села 

после курса массажа в 9 месяцев. В положении сидя 

стала заметна туловищная атаксия (ребенок плохо 

удерживал равновесие), а также двигательные стере-

отипии (отводила руки назад и сгибала их в локтевых 

суставах). Назначены нейротрофическая терапия, по-

вторный курс массажа и лечебной физкультуры с поло-

жительной динамикой в развитии. К 1 году девочка 

начала ходить. В возрасте от 1 до 2 лет у ребенка со-

хранялись стереотипные движения в верхних конечно-

стях (сгибание рук в локтевых суставах, отведение 

их в сторону и потряхивание кистями), немотивиро-

ванный смех.

В 2 года 2 месяца заболела ОРВИ с фебрильной тем-

пературой в течение недели, получала антибактериаль-

ную терапию. Через неделю после нормализации темпе-

ратуры появились эпизоды острой атаксии. В момент 

обычной активности внезапно появлялось пошатывание 

туловища, атаксия при ходьбе (в такие моменты девоч-

ка начинала ходить на широко расставленных ногах 

с отведенными в стороны руками). Длительность подоб-

ных эпизодов 3–7 с, повторялись ежедневно. Также де-

вочка начала падать вперед и назад на ровном месте, 

как будто споткнулась. Одновременно бабушка отме-

тила, что ребенок стал меньше интересоваться окру-

жающим миром, «находится как в спячке», стал менее 

активно говорить («почти замолчала»); периодически 

закатывает глаза наверх, не более 1 с. С данными жало-

бами девочка обследована эпилептологом.

Неврологический статус: грубая задержка психоре-

чевого развития. Походка марионетки. Выполняет про-

стые инструкции, экспрессивная речь отсутствует. 

Настроение повышено, постоянная улыбка на лице, пе-

риодически смеется. Частые стереотипии в руках. Ли-

цевой дисморфизм, прогнатия. На лице улыбка. Черепные 

нервы без особенностей. В двигательной сфере: сухо-

жильные рефлексы симметричные, средней выраженно-

сти. Мышечный тонус с тенденцией к гипотонии. 

На приеме у врача развился эпизод острой атаксии дли-

тельностью до 5 с. В момент эпизода девочка покачну-

лась, присела на корточки. Сознание не теряла. Улыбка 

на лице сохранилась; контакт не теряла.

Данные обследований. Лабораторные анализы крови 

и мочи в норме.

Ультразвуковое исследование внутренних органов: 

деформация желчного пузыря, реактивные изменения 

поджелудочной железы.

МРТ головного мозга: без клинически значимых на-

рушений церебральной структуры.

Дуплексное сканирование брахиоцефальных артерий: 

непрямолинейность хода внутренней сонной артерии 

(изгибы над устьями с перепадами кровотока в их зоне) 

и позвоночных артерий в экстра- и интравертебральном 

отделах. Повышение линейных скоростей.

Дневной видео-ЭЭГ-мониторинг: задержка корково-

го электрогенеза, альфа-ритм не регистрируется. Вы-

сокоамплитудная дельта- и тета-активность с акцен-

том по затылочным и лобным отведениям (OIRDA, 

FIRDA), периодически с генерализацией. Данная актив-

ность регистрируется как с открытыми, так и с закры-

тыми глазами. По лобно-центральным отведениям ре-

гистрируется бета-активность частотой до 30–35 Гц, 

амплитудой выше 25 мкВ. При ритмической фотости-

муляции реакции усвоения ритма не отмечалось. Типич-

ная эпилептиформная активность не выявлена (рис. 

1–4).

Микроматричный анализ. Направительный диагноз: 

пароксизмальные нарушения статики неясного генеза. 

Пароксизмальные кинезиогенные дистонии с атаксией 

и СА под вопросом.

Рис. 1. ЭЭГ бодрствования. Дельта-паттерн. При открытых глазах 

регистрируется грубое замедление основной активности мозга. В лоб-

ных отделах пробеги ритмичной дельта-активности – FIRDA. Ампли-

туда более 200–250 мкВ
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Рис. 2. ЭЭГ бодрствования. По затылочным отведениям регистриру-

ется ритмичная высокоамплитудная дельта-активность – OIRDA. 

Амплитуда более 300 мкВ

Рис. 3. ЭЭГ сна. Дельта-тета-паттерн. Сон не структурирован. Фи-

зиологические паттерны сна не прослеживаются. Доминирование 

тета- и дельта-активности. Регистрируются пробеги высокоампли-

тудной дельта-активности по затылочным отведениям

Рис. 4. ЭЭГ сна. Диффузная мономорфная дельта-активность высокой 

амплитуды, более 400 мкВ. Физиологические паттерны сна не просле-

живаются. Стадии сна не дифференцируются

Анализ аллельного метилирования промоторной об-

ласти гена SNRPN методом метилспецифической поли-

меразной цепной реакции: не выявлено аномального ме-

тилирования промоторной области гена SNRPN 

(хромосома 15q11.2).

Молекулярный кариотип: arr15q11.2q12(25,375,030 –

25,747,007) × hmz.

При стандартном разрешении (для делеций и дупли-

каций – 50 маркеров на 400 kb) патогенных вариаций 

числа копий ДНК (CNV) не обнаружено. При высоком 

разрешении (для делеций – 20 маркеров на 1 kb, для ду-

пликаций – 50 маркеров на 10 kb) патогенных вариаций 

числа копий ДНК (CNV) не обнаружено.

Участки потери гетерозиготности, содержащие ге-

ны, связанные с феноменом импринтинга: имеется уча-

сток потери гетерозиготности на длинном (q) плече 

хромосомы 15 с позиции 25 375 030 до позиции 25 747 007, 

захватывающий регионы 15q11.2–12. Размер: 371 977 

полинуклеотидов. Гены, расположенные в области участ-

ка потери гетерозиготности, связанные с феноменом 

импринтинга: UBE3A. Отцовская однородительская ди-

сомия или мутации в данном гене ассоциированы с СА.

Заключение

Дифференциальный диагноз на основании клини-

ческих проявлений проводился между следующими со-

стояниями: 1) синдром опсоклонуса-миоклонуса; 

2) нарушения мозгового кровообращения; 3) эпилепсия 

с абсансами и атоническими приступами; 4) пароксиз-

мальные дискинезии и атаксии; 5) дебют нейродегене-

ративного заболевания; 6) ранний детский аутизм. Ре-

зультаты лабораторных исследований позволили быстро 

исключить опсоклонус-миоклонус; МРТ и исследования 

сосудов исключили цереброваскулярную патологию. 

Выявленные при проведении видео-ЭЭГ-мониторинга 

изменения в совокупности с анамнестическими данны-

ми (возникновение клинических симптомов после ли-

хорадки) позволили сузить диагностический поиск; 

заподозрен СА. Учитывая сочетание атаксии с двигатель-

ными расстройствами, было решено провести не моле-

кулярно-генетический, а микроматричный анализ, что-

бы исключить каналопатии и другие возможные 

наследственные причины. Методика полимеразной 

цепной реакции не выявила изменений, характерных 

для СА. Однако при микроматричном анализе обнару-

жено, что молекулярный кариотип имеет участки с по-

терей гетерозиготности локусов, содержащих гены, свя-

занные с феноменом импринтинга (UBE3A). Таким 

образом, СА подтвержден.
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