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Актуальность исследования: По данным ВоЗ миоклоническая дистония считается доста-
точно редким заболеванием, частота выявленных случаевоколо 1:500.000 в Европе, в связи с 
чем относится к орфанным заболеваниям- мало изученным, и, как правило, сложными в лече-
нии [1]

цель исследования: изучить патогенез миоклоний и дистонии при данном заболевании, 
наблюдение за больным с данным заболеванием.

Материалы и методы: Клинический случай подтвержденного заболевания, исследования 
литературы. Клинический случай: пациент (19.09.00), поступление в центр экстрапирамидных 
расстройств с миоклоническими судорогами и дистонией шейных мышц. Диагноз поставлен 
врачом-паркинсонологом на основании жалоб, анамнеза жизни и заболевания, объективному и 
инструментальному обследованию (мРт головного мозга и шейного отдела позвоночника, 
игольчатая ЭмГ, ЭЭГ)

Результаты: Рассмотрен клинический случай заболевания: девушка, 20 лет, жалобы на ми-
оклонические судороги в нижних конечностях, туловище, голове, боли в шее, слабости мышц 
верхних конечностей с первой половины 2017 года. Семейный анамнез отягощен: у тети эпи-
лепсия, подобных симптомов в семье до третьего поколения не наблюдалось. Ребенок от пер-
вых родов, развитие по возрасту. При объективном осмотре явные миоклонические судороги, 
дистония шейных мышц, слабость мышц верхней конечности. терапия противосудорожными 
(вальпроаты, карбамазепин, габапентин, леветирацетам) не дала положительного эффекта. Не-
врологический статус: высшие мозговые функции сохранены. мРт шейного отдела позвоноч-
ника и головного мозга без патологии. Складывается впечатление о легком тортиколлисе вле-
во. Поля зрения, реакция и точки конвергенции в норме. Нистагма нет. точки выхода тройнич-
ного нерва безболезненны. Симптом орального автоматизма отсутствует. Слух, фонация не 
нарушены, язык по средней линии. Нет нарушений чувствительности. Рефлексы в норме, от-
сутствие патологических рефлексов, в позе Ромберга устойчив. менингеальные симптомы от-
сутствуют. Выписана терапия клоназепамом (0.5 мг по по таблетки три раза в день)[2]. Видна 
положительная динамика (уменьшение частоты и амплитуды судорог) с побочными эффекта-
ми в виде редких панических атак и сонливости.

Выводы: генетическая природа заболевания даёт возможность предположить, что помимо 
классической терапии бензодиазепинами и стимуляцией глубинных структур подкоркового ве-
щества мозга, возможна генная терапия, как на примере переноса генов с мышечной дистро-
фией плечевого пояса конечностей типа 2d (lgmd2d), что может полностью купировать сим-
птомы больных.[3]
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