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Результаты: клинически подтвержденные аутоиммунные заболевания выявлялись у 33,9% 
обследованных (n=41). Доля пациентов с аутоиммунным тиреоидитом составила 12,39%, 
с атрофическим аутоиммунным гастритом — 5,80%, с красным плоским лишаем — 3,34%, 
с экземой — 3,34%, с псориазом — 2,48%, саркоидозом, рассеянным склерозом, с атопическим 
дерматитом — по 0,82%, с системной красной волчанкой — 1,65%. По данным отечественных 
и зарубежных авторов в мире доля больных аутоиммунным тиреоидитом составляет 4%, 
с атрофическим аутоиммунным гастритом — 1%, с красным плоским лишаем — 0,01%, с эк-
земой — 1,8%, с псориазом — 3%, саркоидозом — 0,06%, рассеянным склерозом — 3%, с ато-
пическим дерматитом — 2%, с системной красной волчанкой — 0,25%.[2,3] При сравнении 
наблюдались достоверные различия частоты встречаемости аутоиммунного тиреоидита, 
атрофического аутоиммунного гастрита, саркоидоза и системной красной волчанки (р<0,05), 
значимого различия выявляемости других аутоиммунных заболеваний не отмечалось.

Выводы: у пациентов с миастенией сопутствующие аутоиммунные заболевания наблюда-
ются в 33,9% наблюдений. При анализе различия встречаемости заболевания в мире и в кон-
трольной группе достоверно чаще выявлялись аутоиммунный тиреоидит, атрофический ауто-
иммунный гастрит, саркоидоз и системная красная волчанка.
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детского возраста. В 6 из 10 случаев этиологическим фактором выступает генетическая де-
терминированность [1]. В большинстве случаев гены, подвергшиеся мутации, неизвестны или 
имеются трудности в их идентификации. также мутация может возникать de novo [2].

Цель исследования: определение генетической мутации у детей с различными формами 
эпилепсии.

Материалы и методы: в исследование включено 24 (100%) пациента, возраст детей от 
10 месяцев до 12 лет. Из числа этих больных мальчиков — 10 (41,6%), девочек — 14 (58,4%). 
Всем детям проведены неврологический осмотр, ЭЭГ, ВЭм, мРт обследование и секвениро-
вание.

Результаты: дебют приступов у пациентов варьировал от 2 месяцев до 3 лет. Наиболее 
часто в данной группе встречались генерализованные тонико- клонические приступы —  
у 10 (41,7%) детей, у 4 (16,7%) — инфантильные спазмы, у 4 (16,7%) — тонические приступы, 
у 3 (12,5%) — атипичные абсансы, у 2 (8,3%) — миоклонические приступы, у 1 (4,2%) ребен-
ка — типичные абсансы. В 8 (33,3%) случаях зарегистрированы эпилептические статусы 
в анамнезе. В 13 (54,2%) из 24 случаев выявлена эпилептиформная активность на рутинной 
ЭЭГ, в 9 (37,5%) случаях при проведении видео- ЭЭГ мониторинга. По результатам мРт 
в 13 (54,2%) случаях обнаружены структурные изменения головного мозга. По результатам 
генетического исследования в 23 (95,8%) из 24 случаев выявлена генетическая мутация:  
у 5 детей (20,8%) она локализована в гене SCN1a, у 4 (16,7%) — TSC2, у 3 (12,5%) — KCNT-1, 
у 2(8,3%) — MECP2, у 2 (8,3%) мутация в митохондриальной ДНК, также встречались мута-
ции, локализованные в генах G-6PC, DARS, SLC2A1, KIAA, BRAF, CPA6, MEF2С.



Материалы всероссийского научного форума студентов 
с международным участием «СтуденчеСкая наука – 2019» 621

forcipe том 2   СпецвыпуСк   2019 eiSSN 2658-4182

Выводы: у 23 из 24 обследованных детей (95,8%) выявлены генетические мутации, пред-
располагающие к развитию эпилепсии. обнаружение мутаций, вызывающих развитие эпи-
лепсии, позволяет отказаться от проведения дальнейших дорогостоящих диагностических 
процедур, наиболее точно прогнозировать течение заболевания и оптимизировать терапию.
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Актуальность исследования: аффективно- респираторные приступы (АРП) — пароксиз-
мальное, неэпилептическое состояние у детей раннего возраста.[1] В зарубежной литературе 
отмечено, что при АРП около 50% случаев обнаруживаются признаки железодефицитной 
анемии (ЖДА), при этом уровень концентрации железа связан с тяжестью пароксизмов [2, 3].

Цель исследования: определить роль ЖДА у детей в развитии АРП. Выявить различия 
течения АРП при ЖДА и без неё. определить эффективность использования железосодержа-
щих препаратов при лечении пароксизмов.

Материалы и методы: на базе СПБ ДГП 29 для оценки частоты встречаемости у детей 
с АРП ЖДА, течения приступов и их лечения составлена анкета для анонимного опроса 
19 матерей, чьи дети страдают АРП. оценён соматический и неврологический статус, иссле-
дование крови, ЭЭГ, НСГ. Проведён анализ полученных результатов. 

Результаты: выявлено, что у 57,9% пациентов (11 детей) имелась ЖДА, из них у 8 детей 
приступы протекали с потерей сознания (73%), у 7 пациентов приступы отмечались более 
одного раза в день (64%). На фоне лечения препаратами железа у 75% пациентов, имеющих 
ЖДА, приступы прекратились, у 25% отмечалось значительное их урежение. При этом, у де-
тей, не принимавших препараты, пароксизмы отмечались длительное время. У пациентов без 
ЖДА при использовании только седативной терапии быстрое прекращение приступов прои-
зошло только у 40%.

Выводы: 1. У 2\3 пациентов, страдающих аффективно- респираторными припадками, об-
наруживается ЖДА. Это опровергает мнение о том, что АРП являются исключительно невро-
тическим расстройством. 2. Всех детей с АРП необходимо обследовать на наличие железоде-
фицитной анемии. 3. При ЖДА аффективно- респираторные приступы протекают тяжелее, 
чаще с потерей сознания. 4. Препараты железа эффективны при лечении пароксизмов при 
ЖДА, из этого следует, что они необходимы при лечении АРП.
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