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Эпилепсия и аутизм

ВОРОНКОВА К.В., ПЫЛАЕВА О.А., ХОЛИН А.А

Связь между эпилепсией и аутисти-
ческими расстройствами не доста-
точно изучена, частое сочетание 

этих нарушений позволяет предположить 
их общий патогенез и возможную эффек-
тивность одних и тех же методов лечения 
(Park Y.D., 2003).

В современной литературе рассматри-
ваются следующие концепции:

•	Аутизм — следствие тяжелых форм 
эпилепсии.

•	Аутизм — следствие субклинических 
эпилептиформных разрядов на ЭЭГ.

•	Аутизм, эпилепсия и эпилептиформ-
ные разряды на ЭЭГ — следствие одного 
поражения мозга, которое может иметь 
различную этиологию.

РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ 
ЭПИЛЕПСИИ У ПАЦИЕНТОВ 
С АУТИЗМОМ И ФАКТОРЫ РИСКА

Распространенность эпилепсии и суб-
клинических эпилептиформных наруше-
ний на ЭЭГ повышена как у детей, так и у 
взрослых с аутизмом (Tuchman R., 2000; 
Trevathan E., 2004; Hughes J.R., 2007; 
Amiet C. и соавт., 2008). Распространен-
ность эпилепсии при аутизме оценивает-

ся от 5% до 46% по данным разных авто-
ров (Spence S.J. et al, 2009). По данным 
Muñoz-Yunta J.A. и соавт. (2008), частота 
эпилепсии при аутизме выше, чем при 
других расстройствах развития, и дости-
гает 7-42%; а у 40-47% детей с аутизмом 
выявляются клинические проявления 
эпилептических приступов. García-Peñas 
J.J. (2008) отмечает, что частота встречае-
мости эпилепсии в качестве сопутствую-
щего расстройства у пациентов с аутиз-
мом варьирует от 20 до 30%, в зависимо-
сти от возраста пациента и формы эпи-
лепсии. Различия также связаны с гетеро-
генностью исследуемой выборки (Spence 
S.J. et al, 2009; Amiet C. и соавт., 2008).

Проводились исследования, изучаю-
щие зависимость распространенности 
эпилепсии при аутизме от дополнитель-
ных факторов (факторов риска).

Результаты мета-анализа (Amiet C. и 
соавт., 2008) показали, что риск эпилепсии 
при аутизме зависит (значительно увели-
чивается) от сопутствующей умственной 
отсталости.

По данным Canitano R. (2007), Spence 
S.J. et al. (2009), основные факторы риска 
возникновения эпилептических присту-
пов у больных аутизмом — умственная 
отсталость и сопутствующие неврологи-
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ческие нарушения, а также некоторые 
другие сопутствующие заболевания. 
García-Peñas J.J. (2008) относит к факто-
рам риска умственную отсталость и соче-
тание с другими заболеваниями нервной 
системы, а также некоторыми другими 
заболеваниями: хромосомные аномалии, 
факоматозы и врожденные метаболиче-
ские нарушения. Эпилепсия более рас-
пространена у детей с аутизмом в сочета-
нии с детским церебральным параличом 
(ДЦП) (27%), а также при сочетании 
ДЦП с тяжелой степенью умственной 
отсталости (67%), чем у детей с аутизмом 
без ДЦП (Tuchman et al, 1991). По дан-
ным Riikonen, Amnell (1981), аутизм диа-
гностируется приблизительно у 1 из 4 
детей в возрасте 6-13 лет с эпилепсией и 
умственной отсталостью. Таким образом, 
риск эпилепсии у больных с так называе-
мым «симптоматическим» аутизмом зна-
чительно повышен.

В то же время проводились исследова-
ния, изучающие риск развития эпилеп-
сии у пациентов с идиопатическим аутиз-
мом. По данным Tuchman et al. (1991), у 
детей с идиопатическим аутизмом без 
ассоциированных нарушений, при отсут-
ствии в анамнезе эпилепсии и дополни-
тельных факторов риска развития эпи-
лепсии, распространенность эпилепсии 
не превышает 6%, однако при этом оста-
ется, безусловно, более высокой, чем в 
общей популяции (0,5-1%). Идиопатиче-
ский аутизм (без ассоциированных нару-
шений) можно рассматривать как один 
из факторов риска развития эпилепсии. 
Результаты исследования Hara H. (2007) 
подтвердили, что идиопатический аутизм 
значительно повышает риск развития 
эпилепсии. Появление эпилептиформ-
ной активности на ЭЭГ является преди-
ктором дебюта эпилепсии в подростко-
вом возрасте. Эпилепсия — один из фак-
торов, оказывающих важное негативное 
влияние на социальную адаптацию, пове-

ОСОБЫЕ ДЕТИ – 
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дение и эмоциональную сферу у пациен-
тов с идиопатическим аутизмом.

В исследовании Carod F.J. и соавт. (1995) 
частота эпилепсии у пациентов с аутизмом 
была выше, чем в других исследованиях, и 
достигала 47%; при этом частота эпилеп-
сии у больных так называемым криптоген-
ным аутизмом (который, по предложен-
ным авторами критериям, соответствовал 
идиопатическому аутизму в других иссле-
дованиях) достигала 46%, значительно 
превышая частоту, сообщаемую в других 
работах. В этом исследовании у больных с 
диагнозом криптогенный аутизм наиболее 
часто встречались идиопатические и крип-
тогенные формы эпилепсии.

Эпилептические приступы и эпилеп-
сия чаще встречаются у детей с аутизмом 
и регрессом речевого развития, особенно 
в случаях начала регресса развития после 
двухлетнего возраста (Trevathan E., 2004).

Возраст — важный фактор, влияющий 
на распространенность эпилепсии у детей 
с аутизмом (при этом пики распростра-
ненности приходятся на ранний детский 
и подростковый возраст). Дебют эпилеп-
сии при аутизме возможен в любом воз-
расте (Muñoz-Yunta J.A. и соавт., 2008). 
По данным Rossi et al (1995, 2000), частота 
эпилепсии повышается с возрастом у 
детей с идиопатическим аутизмом и 
составляет 24% в группе детей (средний 
возраст — 12 лет) и 38% — у подростков 
(средний возраст — 17 лет).

Кумулятивный риск развития эпилеп-
сии у взрослых с аутизмом достигает 
20-35% (Tuchman et al, 1991). По резуль-
татам недавно проведенного масштабно-
го проспективного катамнестического 
исследования Danielsson et al (2005), 
включавшего 120 взрослых пациентов с 
аутизмом, диагностированным в детском 
возрасте, у 38% пациентов была диагно-
стирована эпилепсия на протяжении 
исследования, и 16% пациентов находи-
лись в ремиссии.

ТИПЫ ПРИСТУПОВ 
И ЭПИЛЕПТИЧЕСКИЕ СИНДРОМЫ, 
АССОЦИИРОВАННЫЕ С АУТИЗМОМ

Тип эпилептических приступов, ассо-
циированных с аутизмом, зависит от воз-
раста пациента и этиологии эпилепсии. У 
пациентов с эпилепсией и аутизмом были 
диагностированы приступы разных типов 
(Steffenburg et al, 1991; Tuchman et al, 1991), 
в том числе парциальные приступы с вто-
ричной генерализацией и генерализован-
ные приступы (Hara H., 2007). В исследо-
вании Steffenburg S. и соавт. (1996) основ-
ными типами приступов в группе пациен-
тов с аутизмом и аутистикоподобным 
поведением были сложные парциальные 
приступы, атипичные абсансы, миокло-
нические и тонико-клонические присту-
пы. В исследовании Hara H. (2007) у 61% 
пациентов с идиопатическим аутизмом, 
которые страдали эпилепсией, были выяв-
лены парциальные приступы.

Необходимо учитывать, что у пациен-
тов с аутизмом встречаются различные 
типы эпизодического стереотипного 
поведения, напоминающего эпилептиче-
ские приступы, но имеющего неэпилеп-
тическую природу. Поэтому для диффе-
ренциальной диагностики подобных эпи-
зодов, напоминающих эпилептические 
приступы у пациентов с аутизмом, необ-
ходимо проведение видео-ЭЭГ монито-
ринга.

Эпилептические синдромы, наиболее 
часто ассоциирующиеся с аутизмом, 
включают синдром Веста, особенно при 
туберозном склерозе (Delwarde M. и 
соавт., 1988; Besag F.M., 2004; Kayaalp, 
2007), синдром Ландау-Клеффнера (Besag 
F.M., 2004; Nass R., Devinsky O., 1999), 
эпилептическую энцефалопатию с пат-
терном продолженной пик-волновой 
активности в медленном сне, электриче-
ский эпилептический статус медленно-
волнового сна (ESES), атипичную ролан-
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дическую эпилепсию (Saint-Martin A.D и 
соавт., 2001), синдром Драве (Besag F.M., 
2004), синдром Леннокса-Гасто (Besag 
F.M., 2004; Boyer J.P., 1981).

По мнению Deonna T., Roulet E. (2006), 
необходимо соблюдать крайнюю осторож-
ность, предполагая связь между типичным 
аутизмом и эпилептическим расстрой-
ством. Однако существует несколько форм 
эпилепсии (поздние инфантильные спаз-
мы, сложные парциальные эпилепсии, 
эпилептическая энцефалопатия с паттер-
ном продолженной пик-волновой актив-
ности в медленном сне, синдром Ландау-
Клеффнера с дебютом в раннем возрасте), 
а также определенные этиологические 
факторы (основной из них — туберозный 
склероз), при которых предполагается пря-
мая связь между эпилепсией и аутистиче-
ским поведением.

Carod F.J. и соавт. (1995) провели 
ретроспективное обследование 62-х детей 
с аутизмом, диагностированным в соот-
ветствии в критериями DSM-III-R. 47% 
детей страдали эпилепсией: из них у 6 
детей диагностирована идиопатическая 
эпилепсия (юношеская миоклоническая 
эпилепсия — 1 пациент; роландическая 
эпилепсия — 2 случая; абсансы — 1; идио-
патическая генерализованная эпилепсия с 
генерализованными судорожными при-
ступами — 1); у 11 детей диагностирована 
криптогенная эпилепсия (миоклоническая 
эпилепсия — 1; фокальные формы — 7; 
генерализованные судорожные присту-
пы — 1; синдром Леннокса-Гасто — 2) и 
симптоматические формы эпилепсии — в 
11 случаях (синдром Веста — 4 случая; 
фокальные формы — 6 больных; вторич-
но-генерализованные судорожные при-
ступы — 1). 

Saemundsen E. и соавт. (2007) диагно-
стировали аутистическое расстройство у 
6 из 17 (35,3%) детей (3 мальчика, 3 
девочки) с инфантильными спазмами в 
анамнезе.

Childs J.A., Blair J.L. (1997) наблюдали 
двух близнецов с аутизмом и абсансными 
приступами. Аутистическое поведение 
было выявлено до дебюта приступов на 
втором году жизни. У обоих детей тера-
пия препаратами вальпроевой кислоты 
позволила достичь контроля над присту-
пами и привела к значительному улучше-
нию социального и речевого развития. 
Авторы предположили существование 
связи между эпилепсией и аутизмом у 
данных больных. Это редкое клиниче-
ское наблюдение, демонстрирующее 
связь аутизма с абсансными формами 
эпилепсии.

В последние годы была описана группа 
эпилептических энцефалопатий, в осно-
ве которых — паттерн продолженных 
пик-волновых разрядов во время сна. К 
этой группе заболеваний, предположи-
тельно имеющих общие патогенетиче-
ские механизмы, относится ESES-
синдром и синдром Ландау-Клеффнера. 
У части пациентов клинические проявле-
ния эпилептических приступов отсут-
ствуют, однако продолженная эпилепти-
формная активность во сне становится 
причиной когнитивной дисфункции — 
нарушений речи (как при синдроме Лан-
дау-Клеффнера), памяти, способностей к 
обучению, поведенческих расстройств, в 
том числе и аутистического поведения 
(когнитивная эпилептиформная дезин-
теграция). Преобладание в клинической 
картине аутистических черт позволило 
выделить два отдельных синдрома в рам-
ках этой группы эпилептических энцефа-
лопатий. 

Термин «аутистический эпилептиче-
ский регресс» применяется у детей с аутиз-
мом, имеющих указание на регресс раз-
вития в анамнезе и эпилепсию. Термин 
«аутистический регресс с эпилептиформ-
ными изменениями на ЭЭГ» применяется у 
детей с аутизмом, не имеющих эпилепти-
ческих приступов, у которых обнаружива-
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ются эпилептиформные изменения на 
ЭЭГ (McVicar K.A., Shinnar S., 3004; Hirsch 
et al., 1990; Kyllerman et al., 1996; Perez et 
al., 1993; Roulet et al., 1991). Это состояние 
рассматривается как вариант синдрома 
Ландау-Клеффнера. Предполагается, что 
оба заболевания могут иметь общий пато-
генез (Lewine J.D. и соавт., 1999). 

ОСОБЕННОСТИ КЛИНИЧЕСКОЙ 
КАРТИНЫ АУТИЗМА 
У ПАЦИЕНТОВ С ЭПИЛЕПСИЕЙ

Turk J. и соавт. (2009) сравнивали осо-
бенности развития и когнитивных функ-
ций в двух группах детей с аутизмом — с 
эпилепсией и без эпилепсии.

Результаты исследования подтвердили 
существование различий между аутиста-
ми с эпилепсией и без эпилепсии, что 
предполагает различные подходы к диа-
гностике и лечению. Клиническая карти-
на аутизма у пациентов с эпилепсией 
нередко имеет атипичные черты. Однако 
при этом была отмечена широкая вариа-
бельность социальных и речевых наруше-
ний в обеих группах пациентов.

С другой стороны, симптомы аутизма 
при эпилепсии дополняются другими 
нарушениями, связанными с локализаци-
ей очага эпилептической активности; в 
том числе, проявления аутизма у пациен-
тов с височной эпилепсией нередко соче-
таются с нарушением и других высших 
корковых функций (García-Peñas J.J., 2009).

АУТИСТИЧЕСКИЙ РЕГРЕСС 
И ЭПИЛЕПСИЯ

Эпилепсия или пароксизмальные 
изменения на ЭЭГ в сочетании с эпилеп-
тическими приступами или без них, 
включая электрический эпилептический 
статус медленного сна (ESES), у части 

ОСОБЫЕ ДЕТИ – 
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детей может быть ассоциирована с селек-
тивным нарушением когнитивных функ-
ций, включая нарушение речевой функ-
ции (приобретенная эпилептическая 
афазия или синдром Ландау-Клеффнера, 
ESES-синдром, детская эпилептиформ-
ная когнитивная дезинтеграция при 
наличии субклинических эпилептиче-
ских разрядов на ЭЭГ, детский эпилепти-
формный аутистический регресс в соче-
тании с эпилептиформными изменения-
ми на ЭЭГ).

В то же время примерно у 1/3 детей 
младшего возраста (в возрасте 2-3-х лет) с 
предшествующим нормальным или прак-
тически нормальным развитием, страдаю-
щих аутизмом, отмечается регресс психоэ-
моционального развития — речевого раз-
вития, социальных навыков, навыков игры 
и часто — когнитивных функций (Rapin I., 
1995; Tuchman R.F., Rapin I., 1997; Canitano 
R., 2007; García-Peñas J.J, 2008; Lewine J.D. и 
соавт. (1999)). По данным Muñoz-Yunta J.A. 
и соавт. (2008), регресс развития (утрата 
ранее приобретенных навыков) встречает-
ся у 10-50% детей с аутизмом. У части детей 
наблюдается сходный необъяснимый 
регресс речи после полного формирования 
речевой функции (дезинтегративное рас-
стройство). У некоторой (неизвестной в 
настоящее время) пропорции этих пациен-
тов имеют место сопутствующие эпилеп-
тические приступы, приводящие к форми-
рованию так называемого аутистического 
эпилептиформного регресса. По данным 
Lewine J.D. и соавт. (1999), у 1/3 детей с 
аутизмом к подростковому возрасту реги-
стрируется возникновение одного или 
более эпилептических приступов, следова-
тельно, эпилептиформная активность 
может играть причинную роль в развитии 
аутизма в некоторых случаях (Lewine J.D. и 
соавт., 1999; Lewine J.D. и соавт., 1999) . 
Кроме того, эпилептиформные изменения 
на ЭЭГ при отсутствии эпилептических 
приступов встречаются часто в этой попу-

ОСОБЫЕ ДЕТИ – 
ОСОБЫЙ ВЗГЛЯД НА МИР
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ляции пациентов, хотя их роль в развитии 
основных («ядерных») симптомов аутизма 
не до конца изучена (Canitano R., 2007). В 
связи этим Tuchman (1997) был предложен 
термин «аутистический регресс с эпилеп-
тиформными изменениями на ЭЭГ». 
Регресс речевого развития является компо-
нентом аутистического регресса и приоб-
ретенной эпилептической афазии — син-
дром Ландау-Клеффнера (Lewine J.D. и 
соавт., 1999). В связи с выделением особой 
группы эпилептических энцефалопатий с 
продолженными пик-волновыми разряда-
ми на ЭЭГ во время сна флуктуация рече-
вых и поведенческих расстройств во всех 
случаях требует обследования для исклю-
чения эпилепсии.

В исследовании Tuchman, Rapin (1997), 
в котором участвовали 585 детей с аутиз-
мом, анамнестические данные об аути-
стическом регрессе развития были полу-
чены у 176 (30%) детей. Регресс с равной 
частотой встречался у детей без эпилеп-
тических приступов и у детей, страдаю-
щих эпилепсией. Аутистический регресс 
ассоциировался с эпилептиформными 
изменениями на ЭЭГ у 14% из 155 детей с 
аутистическим регрессом, не страдаю-
щих эпилепсией, и только у 6% из 364 
детей без аутистического регресса, не 
страдающих эпилепсией.

У детей с исходно тяжелыми когни-
тивными нарушениями вероятность 
регресса развития была выше, чем у детей 
с исходно более высоким уровнем когни-
тивного развития (34% vs 20%) (Tuchman, 
Rapin, 1997).

По мнению Muñoz-Yunta J.A. и соавт. 
(2008), отсутствие эпилептических при-
ступов в период регресса развития еще не 
исключает эпилептогенную природу 
регресса.

Nass R., Devinsky O. (1999) наблюдали 
двух пациентов с центро-темпоральными 
спайками и аутистическим эпилепти-
формным регрессом. Авторы отмечают, 

что паттерн эпилептической афазии, 
обнаруживаемой у пациентов с роланди-
ческими спайками, чаще характеризуется 
нарушением экспрессивной речи, чем 
это наблюдается при классическом син-
дроме Ландау-Клеффнера, характеризу-
ющегося речевой агнозией. По мнению 
авторов, эти различия отражают разли-
чия в локализации эпилептиформных 
разрядов (в центро-темпоральной обла-
сти по сравнению с передними и средни-
ми височными отведениями).

ЭТИОЛОГИЧЕСКИЕ 
И ПАТОГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ, 
ОПРЕДЕЛЯЮЩИЕ СОЧЕТАНИЕ 
АУТИЗМА И ЭПИЛЕПСИИ

Связь между первазивным расстрой-
ством развития и эпилепсией, эпилепти-
формной активностью и субклинически-
ми эпилептическими приступами можно 
объяснить, с одной стороны, нейробиоло-
гическими причинами, с другой, — дис-
балансом между возбуждающими систе-
мами глутамата и ингибиторными систе-
мами ГАМК (прежде всего — усилением 
ингибиторной синаптической передачи) и 
генетическими причинами (Muñoz-Yunta 
J.A. и соавт., 2008; Hughes J.R., 2007).

Генетические факторы
В основе сочетания эпилепсии и аутиз-

ма могут лежать общие генетические фак-
торы. И вероятно, что генетические фак-
торы играют наиболее важную роль в фор-
мировании эпилептиформной активности 
на ЭЭГ и в развитии эпилепсии у пациен-
тов с аутизмом. Предполагаемые «гены-
кандидаты»: FOXP2, WNT2, гены, коди-
рующие субъединицы ГАМК рецепторов, 
нейролигины, ARX, SCN1A, SCN2A, 
MECP2, CDKL5 и DLX5 (Muñoz-Yunta 
J.A. и соавт., 2008). Примеры наследствен-
ных заболеваний, при которых сочетают-
ся эпилептиформные изменения на ЭЭГ, 
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эпилепсия и аутизм: туберозный склероз 
(Curatolo et al, 2004), синдром ломкой 
Х-хромосомы (Berry-Kravis, 2002; 
Hagerman P.J., Stafstrom C.E., 2009) и син-
дром Ретта. Например, эпилепсия встре-
чается примерно у четверти пациентов с 
синдромом ломкой Х-хромосомы. Это 
наследственное заболевание с моноген-
ным типом наследования — одна из наи-
более распространенных причин умствен-
ной отсталости (наследственного генеза) и 
аутизма (Hagerman P.J., Stafstrom C.E., 
2009). Кроме того, аутизм и эпилепти-
формный регресс были зарегистрированы 
в нескольких семьях пациентов с диагно-
зом генерализованной эпилепсии с 
фебрильными судорогами плюс иденти-
фицированными дефектами в натриевых 
каналах SCN1A и SCN2A (Weiss et al, 2003; 
Dixon-Salazar et al, 2004; Kamiya et al, 2004). 
В последние годы описаны случаи сочета-
ния синдрома Веста и аутистического 
поведения, ассоциированные с мутация-
ми ARX1 гена (Turner G. et al., 2002). 
Мутации в гене ARX могут стать причи-
ной Х-сцепленного синдрома Веста, 
Х-сцепленной миоклонической эпилеп-
сии, сочетающейся со спастичностью и 
интеллектуальными нарушениями, син-
дрома Партингтона2 (сочетание умствен-
ной отсталости, атаксии и дистонии), 
аутизма, а также несиндромологических 
форм умственной отсталости. У пациен-
тов с вышеперечисленными заболевания-
ми и мутациями в гене ARX не было обна-
ружено изменений структуры мозга. С 
другой стороны, мутации в гене ARX 
также обнаруживались при X-сцепленной 
лиссэнцефалии, характеризующейся 
тяжелыми пороками развития мозга (лис-
сэнцефалия, агенезия мозолистого тела и 
аномалии срединных структур), рези-
стентными к терапии эпилептическими 

1 Aristaless related homeobox gene.
2 Partington.

приступами и значительным сокращени-
ем продолжительности жизни. Результаты 
исследований на животных показали 
дефекты пролиферации нейробластов и 
селективные нарушения миграции 
ГАМК-ергических интернейронов у 
мышей с аномалиями гена ARX. Результа-
ты исследований на животных и с участи-
ем людей показали, что «усеченные» 
(truncating) мутации гена ARX вызывают 
X-сцепленную лиссэнцефалию, а мис-
сенс-мутации и инсертационные мутации 
(от англ. insertion — вставка) приводят к 
развитию эпилепсии и умственной отста-
лости при отсутствии кортикальной дис-
плазии. Точная распространенность мута-
ций в гене ARX в настоящее время не 
известна (Sherr E.H., 2003).

Анатомическая локализация поражения
В соответствии с одной из теорий, в 

основе сочетания эпилепсии и аутизма 
может лежать определенная анатомиче-
ская локализация поражения.

У больных с симптоматическими фор-
мами аутизма (в сочетании со структурны-
ми аномалиями на ЭЭГ) частота эпилеп-
сии возрастает до 60%, и некоторые иссле-
дователи считают, что данные структур-
ные аномалии могут играть причинную 
роль в развитии не только эпилепсии, но и 
аутизма (Spence S.J. et al, 2009).

Социальные, речевые и поведенческие 
симптомы, формирующие клиническую 
картину аутизма, указывают на пораже-
ние различных функциональных систем 
мозга; особенно важную роль в формиро-
вании функций, нарушенных при аутиз-
ме, играет височная доля (García-Peñas 
J.J., 2009).

Многие исследователи указывают на 
возможность существования связи между 
эпилепсией, аутизмом и патологией 
височной доли (García-Peñas J.J., 2009). 
Психопатология часто встречается у 
больных с височной эпилепсией (García-
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Peñas J.J., 2009). В том числе, при височ-
ной эпилепсии повышается частота 
аутизма и других поведенческих наруше-
ний. Нарушения поведения, ассоцииро-
ванные с поражением миндалевидного 
тела и ассоциированных структур височ-
ной доли у людей и обезьян, напоминают 
характеристики поведения при аутизме. 
У больных височной эпилепсией выявля-
ется поражение структур, отвечающих за 
социальное поведение, включая минда-
левидное тело, гиппокамп и верхнюю 
височную извилину. Проявления аутизма 
у пациентов с височной эпилепсией 
нередко сочетаются с нарушением других 
высших корковых функций (García-Peñas 
J.J., 2009).

Туберозный склероз — одна из немно-
гих установленных причин аутизма — 
уникальная нейрогенетическая модель 
для изучения основ аутистического син-
дрома. Туберозный склероз (характери-
зующийся сочетанием умственной отста-
лости, эпилепсии, аутизма и других пове-
денческих нарушений) диагностируется у 
1-4% пациентов с аутизмом (Kothur K. и 
соавт., 2008).

По мнению ряда авторов, высокая 
частота аутизма у пациентов с тубероз-
ным склерозом может иметь анатомиче-
скую основу. Предполагается существо-
вание связи между аутизмом и локализа-
цией туберсов в определенных отделах 
коры, преимущественно, в височной доле 
(Besag F.M., 2004; Gonzalez C.R. и соавт., 
1994; Bolton P.F. и соавт., 2002). Выявле-
ние туберсов в височной доле более веро-
ятно у пациентов с аутизмом и эпилепси-
ей, чем у пациентов без аутизма (Kothur 
K. и соавт., 2008). 

По мнению Muñoz-Yunta J.A. и соавт. 
(2008), нарушение процесса созревания 
нервной системы в онтогенезе в результа-
те эпилептогенного феномена может 
приводить к очень тяжелым последстви-
ям в виде негативного влияния на консо-

лидацию когнитивных функций. При 
этом на процесс созревания могут повли-
ять не только эпилептические приступы, 
но и субклиническая эпилептиформная 
активность.

Локализация эпилептиформной 
активности на ЭЭГ
По мнению ряда исследователей, в 

основе связи между эпилепсией и аутиз-
мом может лежать не только анатомиче-
ская локализация поражения, но и специ- 
фическая локализация очага эпилепти-
формной активности на ЭЭГ, даже при 
отсутствии анатомического субстрата. 
Однако в настоящее время неизвестно, 
связаны ли явления аутизма у пациентов 
с височной эпилепсией с анатомическим 
поражением (играющим критическую 
роль, вероятно, в определенный ранний 
период развития — младенчество, ран-
ний детский возраст), с приступами или 
субклинической эпилептиформной 
активностью (García-Peñas J.J., 2009). 
Большинством авторов предполагается 
наибольшее значение локализации эпи-
лептиформной активности в височной 
доле, в то время как некоторые авторы 
сообщают о важной роли в этом процессе 
лобных долей (Kayaalp, 2007).

Nass R. et al. (1998) наблюдали семерых 
детей с клиническими проявлениями 
аутизма или аутистического регресса и 
диагностированными или предполагае-
мыми эпилептическими приступами: 
ЭЭГ-исследование демонстрировало 
затылочные спайки или спайк-волновые 
разряды, характерные для доброкаче-
ственной фокальной эпилепсии. Авторы 
предполагают возможное негативное 
влияние данных эпилептиформных раз-
рядов на когнитивные функции детей, 
вероятно, вследствие распространения 
разрядов в височную или теменную обла-
сти коры, а не эпилептиформной актив-
ности в затылочных долях per se.
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В исследовании Tuchman, Rapin (1997) 
видео-ЭЭГ мониторинг сна был прове-
ден у 392 детей, страдающих аутизмом; 
эпилептиформная активность на ЭЭГ 
выявлена у 59% из 66 детей с эпилепсией 
и у 8% из 335 детей, не страдающих эпи-
лепсией. Интересно, что приблизительно 
в половине случаев эпилептиформные 
разряды на ЭЭГ были локализованы в 
центротемпоральной области, независи-
мо от того, страдал ли ребенок эпилепси-
ей, и имел ли место регресс развития.

Lewine J.D. и соавт. (1999) сравнивали 
паттерн эпилептиформной активности у 
детей с аутистическим регрессом и клас-
сическим синдромом Ландау-Клеффнера 
при помощи одновременной записи ЭЭГ 
и применения метода магнитоэнцефало-
графии (МЭГ); запись проводилась в III 
стадии сна. МЭГ зарегистрировала эпи-
лептиформную активность, первично 
возникающую в левой интра/перисиль-
виарной области или вторично распро-
страняющуюся на эту область коры у всех 
детей с синдром Ландау-Клеффнера; у 
всех детей, кроме одного также регистри-
ровалось дополнительное вовлечение 
правой сильвиарной области. Во всех слу-
чаях синдрома Ландау-Клеффнера неза-
висимые очаги эпилептиформной актив-
ности в других регионах отсутствовали, 
хотя иногда отмечалось распространение 
эпилептиформной активности к лобным 
или теменным областям. При помощи 
МЭГ эпилептиформная активность была 
зарегистрирована у 41 из 50 (82%) детей с 
аутизмом. Напротив, при одновременной 
записи ЭЭГ эпилептиформная актив-
ность была зарегистрирована в 68% слу-
чаев. При выявлении эпилептиформной 
активности у пациентов с расстройствами 
аутистического спектра она в 85% случаев 
локализовалась в пери/интрасильвиар-
ной области, как и при синдроме Ландау-
Клеффнера. В отличие от детей с синдро-
мом Ландау-Клеффнера, у 75% детей с 

аутизмом выявлялись дополнительные 
очаги эпилептиформной активности за 
пределами перисильвиарной области. 
Таким образом, локализация эпилепти-
формной активности в перисильвиарной 
области по-видимому служит общим 
патогенетическим фактором, лежащим в 
основе синдрома Ландау-Клеффнера и 
аутистической регресса.

Метаболические нарушения
Целью исследования García-Peñas J.J. 

(2008) явилось изучение возможных свя-
зей между аутизмом, эпилепсией и мито-
хондриальной дисфункцией. Гипотеза о 
нарушениях биоэнергетического метабо-
лизма, лежащих в основе аутизма, была 
предложена в связи с выявлением высо-
кого уровня лактата у некоторых пациен-
тов с аутизмом. Хотя механизм гиперлак-
татацидемии остается неизвестным, 
предполагается, что высокий уровень 
лактата может быть обусловлен наруше-
нием окислительного фосфорилирова-
ния в митохондриях нейронов. Сниже-
ние уровня ферментов дыхательной цепи 
митохондрий, ультраструктурные анома-
лии митохондрий и широкий спектр 
мутаций митохондриальной ДНК у этих 
пациентов позволяют предположить 
существование связи между аутизмом, 
эпилепсией и митохондриальными забо-
леваниями. Хотя митохондриальные 
заболевания являются редкой причиной 
аутизма у детей, необходимо иметь в виду 
возможность данной этиологии заболе-
вания в случаях сочетания аутизма и эпи-
лепсии, а также дополнительных призна-
ков неврологических нарушений и / или 
системных заболеваний. Выявление био-
химических или структурных изменений 
со стороны митохондрий у детей с аутиз-
мом не обязательно предполагает пер-
вичное митохондриальное заболевание 
(лежащее в основе аутизма), а может быть 
связано с нарушениями техники прове-
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дения анализа или с другим наследствен-
ным заболеванием.

Побочные эффекты 
антиэпилептической терапии
Вопрос о том, могут ли аутистические 

проявления быть следствием побочных 
эффектов антиэпилептических препара-
тов, недостаточно освещен в современ-
ной литературе. Между тем известно, что 
некоторые АЭП оказывают негативное 
влияние на когнитивные функции и, в 
том числе, могут вызывать аутистическое 
поведение (например, барбитураты). 
Аутистическое поведение было описано 
Wolf (1976) при синдроме Ландольта: 
автор обозначил симптомокомплекс бес-
сонницы, аутизма и тревожности как 
«препсихотическая дисфория».

Однако существуют исследования, 
посвященные воздействию АЭП на детей, 
матери которых во время беременности 
получали антиэпилептическую терапию. 
Оказалось, что аутистическое поведение 
может рассматриваться как отдаленное 
осложнение антиэпилептической тера-
пии во время беременности.

Rasalam A.D. и соавт. (2005) изучали 
возможность влияния антиэпилептиче-
ской терапии у матери на формирование 
аутистического поведения детей, рож-
денных от матерей с эпилепсией. Из 
антиэпилептических препаратов (АЭП) 
вальпроат натрия наиболее часто ассоци-
ировался с развитием аутистических про-
явлений. У 5 из 56 (8,9%) обследованных 
детей, матери которых получали вальпро-
ат натрия во время беременности в моно-
терапии, было отмечено развитие аути-
стического расстройства или синдрома 
Аспергера. Фетальный синдром, вызван-
ный приемом АЭП и характеризующийся 
расстройствами аутистического спектра, 
отличается равной частотой встречаемо-
сти у пациентов мужского и женского 
пола, отсутствием регресса развития или 

ОСОБЫЕ ДЕТИ – 
ОСОБЫЙ ВЗГЛЯД НА МИР
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утраты приобретенных навыков, задерж-
кой речевого развития при отсутствии 
общей задержки развития.

ЭЭГ у пациентов с аутизмом
Эпилептиформная активность на ЭЭГ 

(даже при отсутствии клинических про-
явлений эпилептических приступов) чаще 
встречается как у детей, так и у взрослых с 
заболеваниями аутистического спектра, 
чем в общей популяции (Spence S.J. et al, 
2009). По данным разных авторов, такие 
эпилептиформные изменения на ЭЭГ без 
установленной причины и при отсутствии 
эпилепсии выявляются у 8-20% детей с 
аутизмом (Tuchman et al, 1991; Tuchman, 
Rapin, 1997). У детей с аутизмом и эпилеп-
сией частота выявления эпилептиформ-
ных нарушений на ЭЭГ повышается при-
близительно в 2 раза; это особенно касает-
ся детей с синдромальным аутизмом 
(аутистическое расстройство, ассоцииро-
ваное с тяжёлой или крайней степенью 
умственной отсталости или врождённым 
синдромом с физическими симптомами, 
например, туберозным склерозом) (Rossi 
et al, 1995).  Напомним, что Tuchman, 
Rapin (1997) провели видео-ЭЭГ монито-
ринг сна у 392 детей с аутизмом; эпилеп-
тиформная активность на ЭЭГ выявлена у 
59% из 66 детей с эпилепсией и у 8% из 335 
детей, не страдающих эпилепсией. В 
целом, частота выявления эпилептиформ-
ных изменений на ЭЭГ у пациентов с 
аутизмом зависит от состояния, в котором 
проводится запись ЭЭГ, возраста, этиоло-
гии заболевания, сопутствующей умствен-
ной отсталости и от формы эпилепсии.

Важную роль играют и такие техниче-
ские факторы как продолжительность 
записи ЭЭГ, запись ЭЭГ сна, включая 
медленноволновой сон. В масштабном 
исследовании Pearl et al (2001), включав-
шем 894 пациента с заболеваниями аути-
стического спектра, у 19% больных была 
обнаружена эпилептиформная активность 

во время записи ночного сна, при этом 
синдромы CSWS3/ESES4 не были диагно-
стированы ни в одном из случаев. В целом, 
частота выявления эпилептиформной 
активности на ЭЭГ у пациентов с идиопа-
тическим аутизмом зависит от возраста и 
снижается с возрастом — от 19% у детей до 
периода полового созревания до 6,7 — у 
молодых взрослых (Rossi et al, 1995, 2000). 
Эти данные контрастируют с увеличением 
общей частоты эпилепсии у пациентов с 
аутизмом по мере увеличения возраста 
больных, указываемой теми же авторами.

Эпилептиформная активность наибо-
лее часто встречается в группе детей с 
регрессом речевого развития и/или аути-
стическим регрессом. Tuchman, Rapin, 
(1997), обследовав 585 детей с аутизмом, 
более чем в 2 раза чаще регистрировали 
эпилептиформные изменения во время 
длительной записи ЭЭГ во время сна у 
детей с аутизмом и регрессом развития без 
эпилепсии, чем у детей с аутизмом без 
регресса развития (аутистический регресс 
ассоциировался с эпилептиформными 
изменениями на ЭЭГ у 14% из 155 детей с 
аутистическим регрессом, не страдающих 
эпилепсией, и только у 6% из 364 детей без 
аутистического регресса, не страдающих 
эпилепсией). Средний возраст появления 
признаков регресса составил 21 мес. Среди 
детей, у которых регресс отмечался в воз-
расте до 2-х лет, не было различий по 
частоте выявления эпилепсии или эпи-
лептиформных изменений на ЭЭГ. Lewine 
J.D. и соавт. (1999) зарегистрировали эпи-
лептиформную активность при помощи 
метода МЭГ у 41 из 50 (82%) детей с аутиз-
мом; при одновременной записи ЭЭГ 
эпилептифомная активность была зареги-
стрирована в 68% случаев.

3 Continuous spikes and waves during slow sleep — про-
долженная эпилептиформная спайк-волновая актив-
ность в медленном сне.

4 Электрический эпилептический статус медленно-
волнового сна.
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McVicar et al (2005) отметили, что у 
детей с изолированным регрессом рече-
вого развития в 3 раза чаще встречается 
эпилептиформная активность на ЭЭГ с 
более длительными периодами спайк-
волновой активности во время сна, чем у 
детей с сочетанным регрессом речевого 
развития и аутистическим регрессом.

В то же время связь аутистического 
регресса с эпилепсией (в противовес оче-
видной связи с субклинической эпилепти-
формной активностью) остается неясной. 
В исследовании Herdlicka et al (1994), вклю-
чавшем 77 детей с аутизмом (61 — мальчи-
ки, 16 — девочки; средний возраст — 9,1 ± 
5,3 лет), нормальная ЭЭГ зарегистрирована 
у 44,4% пациентов, неэпилептиформные 
аномалии выявлены на ЭЭГ у 17,5%, и эпи-
лептиформная активность — у 38,1% паци-
ентов. Эпилепсия диагностирована у 22,1% 
пациентов. Аутистический регресс зареги-
стрирован у 25,8% пациентов, у 54,8% отме-
чено нарушение развития на первом году 
жизни, и у 79,7% пациентов — умственная 
отсталость. Аутистический регресс досто-
верно чаще встречался у детей с эпилепси-
ей, чем у пациентов, не страдающих эпи-
лепсией (p = 0,003). Данные авторы также 
установили, что нарушение развития на 
первом году жизни было достоверно связа-
но с эпилептиформной активностью (p = 
0,014), а эпилепсия достоверно коррелиро-
вала с умственной отсталостью (p = 0,001). 
Однако в исследовании Tuchman et al. 
(1991), включавшем 15 детей, аутистиче-
ский регресс чаще встречался у детей, не 
имеющих эпилептических приступов в тех 
случаях, когда начало регресса было отме-
чено в возрасте младше 36 мес.

Lewine J.D. и соавт. (1999) сравнивали 
паттерн эпилептиформной активности у 
детей с аутистическим регрессом и клас-
сическим синдромом Ландау-Клеффнера 
при помощи одновременной записи ЭЭГ 
и применения метода магнитоэнцефало-
графии (МЭГ); запись проводилась в III 

стадии сна. У части пациентов также про-
водился длительный (24-часовой) мони-
торинг ЭЭГ. В исследовании участвовали 
6 детей с синдромом Ландау-Клеффнера 
и 50 детей с заболеваниями аутистическо-
го спектра и регрессом развития с нача-
лом в возрасте от 20 до 36 мес. (у 16 детей 
был диагностирован аутизм и у 34 — пер-
вазивное расстройство развития, неуточ-
ненное). Клинические проявления эпи-
лептических приступов были выявлены у 
5-х из 6 детей с синдромом Ландау-
Клеффнера (диагностированы сложные 
парциальные приступы) и только у 15 из 
50 детей с аутистическим расстройством. 
Однако все дети, участвующие в данном 
исследовании, демонстрировали эпизо-
дические изменения поведения (напри-
мер, быстрое моргание, стереотипные 
движения рук, эпизоды необъяснимого 
крика, и/или кратковременные эпизоды 
«застывания»), которые могли быть рас-
ценены как проявления эпилептических 
приступов. МЭГ зарегистрировала эпи-
лептиформную активность, первично 
возникающую в левой интра/перисиль-
виарной области или вторично распро-
страняющуюся на эту область коры, у 
всех детей с синдром Ландау-Клеффнера; 
у всех детей, кроме одного, также реги-
стрировалось дополнительное вовлече-
ние правой сильвиарной области. Во всех 
случаях синдрома Ландау-Клеффнера 
независимые очаги эпилептиформной 
активности в других регионах отсутство-
вали, хотя иногда отмечалось распростра-
нение эпилептиформной активности к 
лобным или теменным областям. При 
помощи МЭГ эпилептиформная актив-
ность была зарегистрирована у 41 из 50 
(82%) детей с аутизмом. Напротив, при 
одновременной записи ЭЭГ эпилепти-
фомная активность была зарегистрирова-
на в 68% случаев. При выявлении эпи-
лептиформной активности у пациентов с 
расстройствами аутистического спектра 
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она в 85% случаев локализовалась в пери/
интрасильвиарной области, как и при 
синдроме Ландау-Клеффнера. В отличие 
от детей с синдромом Ландау-Клеффне-
ра, у 75% детей с аутизмом выявлялись 
дополнительные очаги эпилептиформ-
ной активности за пределами перисиль-
виарной области.

Однако остается неясным, могут ли 
аномалии на ЭЭГ объяснить комбина-
цию речевых и социальных нарушений, 

встречающихся у пациентов с аутизмом 
(Levisohn P.M., 2007). 

Связь между эпилепсией и аутизмом 
до сих пор не достаточно изучена, однако 
с клинической точки зрения существова-
ние этой связи должно быть своевремен-
но диагностировано, и обследование для 
исключения эпилепсии (ночной видео-
ЭЭГ мониторинг) у пациентов с аутиз-
мом должно проводиться в рутинном 
порядке (Canitano R., 2007).   
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