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Актуальность исследования: торсионная дистония (тД), как правило, проявляется в дет-
ском возрасте, что часто способствует постановке ложного диагноза: ДЦП. При диагностике 
определяющими являются данные молекулярно- генетического исследования и пробы с пре-
паратами L-дофы.

Цели исследования: описать клинический случай семейной торсионной дистонии.
Материалы и методы: Был изучен и наблюдался в динамике клинический случай паци-

ентки с Дофа-зависимой торсионной дистонией в апреле 2018 года.
Результаты: пациентка П., 27 лет, направлена на консультацию в клинику нервных болез-

ней КубГмУ 17.04.17 г. с дочерью четырех лет. Согласно выписке из истории болезни, паци-
ентке П. в дестком возратсе был поставлен диагноз Дофа-зависимая торсионная дистония, 
назначено лечение мадопаром, которого она придерживается и по сей день. В возрасте трех 
лет П. заметила у дочери появление сходных нарушений в стопах, туловище. мать и ребенок 
осмотрены 14.04.17 г. на фоне действия препарата консилиумом врачей — сотрудников кафе-
дры нервных болезней КубГмУ. На основании имеющейся медицинской документации, 
молекулярно- генетического исследования и осмотра подтвержден диагноз идиопатической 
торсионной дистонии, чувствительной к L-ДоФА (синдром Сегавы), семейная форма с пре-
имущественным вовлечением торако- люмбальных мышц I–II ст. Предложено подобрать ре-
бенку индивидуальную дозу препарата мадопар-250 в условиях стационара.

Выводы: в данном случае наблюдалась семейная ригидная форма тД, наследуемая по 
аутосомно- доминантному типу. Пробанд неизменно принимал препараты леводопы в течение 
23 лет. при этом сохраняется длительная ремиссия и отсутствуют побочные эффекты от L-До-
ПА. таким образом можно сделать вывод о том, что ранняя диагностика этого заболевания 
у детей и подростков имеет значение для своевременного начала лечения, которое значитель-
но влияет на качество и продолжительность жизни больных.
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Актуальность исследования: частота фармакорезистентной эпилепсии при современных 
стандартах лечения достигает 30–40% от общего количества пациентов с эпилепсией [1]. 
Согласно рекомендациям международной противоэпилептической лиги при первичной по-
становке диагноза обязательным является проведение мРт головного мозга [2].


