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ЭПИЛЕПТИЧЕСКАЯ ЭНЦЕФАЛОПАТИЯ SCN8A: ОБЗОР ЛИТЕРАТУРЫ 
С ДЕМОНСТРАЦИЕЙ СОБСТВЕННОГО КЛИНИЧЕСКОГО НАБЛЮДЕНИЯ

Аннотация. Эпилептическая энцефалопатия (ЭЭП) – тяжёлое заболевание, проявляющееся в младенчестве 
и характеризующееся резистентными приступами, эпилептиформной активностью на ЭЭГ, когнитивными 
и поведенческими нарушениями. Патология связана с генетическими мутациями (например, в гене SCN8A), 
вызывающими гипервозбудимость нейронов. Диагностика включает ЭЭГ, МРТ и генетическое тестирова-
ние. Лечение сложное, часто требует комбинации антиэпилептических препаратов, кетогенной диеты или 
кортикостероидов. Несмотря на возможное снижение приступов с возрастом, неврологический дефицит 
часто сохраняется. Важны ранняя диагностика и индивидуальная терапия для улучшения качества жизни 
пациентов. Наряду с обзором литературы, авторы приводят собственное клиническое наблюдение ребёнка 
с эпилептической энцефалопатией.
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Введение. Эпилептическая энцефалопатия (ЭЭП), 
также известная как энцефалопатия развития, представ-
ляет собой заболевание головного мозга, которое начина-
ется в младенческом возрасте и проявляется следующими 
признаками:
–	 характерной эпилептиформной активностью на элек-

троэнцефалограмме (ЭЭГ) с высоким индексом пред-
ставленности;

–	 разнообразными формами эпилептических приступов, 
которые часто трудно поддаются лечению;

–	 выраженным умственным и  неврологическим 
дефицитом, а  также заметными нарушениями  
поведения;

–	 в некоторых случаях неблагоприятным течением в дет-
ском возрасте [1].
Тяжёлые эпилептические приступы и специфическая 

эпилептиформная активность при ЭЭП негативно влияют 
на  развитие мозга, что приводит к  когнитивным нару-
шениям, задержке в развитии и  утрате приобретённых 
навыков. Эта эпилептическая активность оказывает воз-
растзависимое воздействие на развитие головного мозга 
и активность корковых клеток, отвечающих за реакцию 
на внешние раздражители. В результате ответ этих клеток 
становится патологически изменённым, что проявляется 
в виде фокальных или диффузных эпилептических при-
ступов [2].

Возрастзависимый эпилептогенный ответ клеток явля-
ется характерной чертой неокортекса и изменяется в зави-
симости от стадии развития. Например, в новорождённом 
возрасте на  ЭЭГ наблюдается паттерн «вспышка–пода-
вление», в первый год жизни – гипсаритмия, а в раннем 
детстве – медленные пик-волновые разряды. В процессе 
взросления могут происходить изменения этих паттернов, 
их трансформация в те, которые соответствуют следую-
щему этапу развития. Признаки ЭЭП (эпилептические при-
ступы и эпилептическая активность) могут уменьшаться 
или даже исчезать в период полового созревания, однако 
тяжёлые умственные и неврологические нарушения часто 
сохраняются [1].

Термин «энцефалопатия развития» был впервые 
введён для описания группы энцефалопатий с  нача-
лом в  детском возрасте на  Международном конгрессе 
по эпилепсии в 2017 году. При этом типе энцефалопатии 
умственные нарушения и  изменения в  поведении обу-
словлены самим заболеванием (например, генетическим 
синдромом) и не зависят от  терапии противоэпилепти-
ческими препаратами (ПЭП). Ранняя ЭЭП может быть 
связана с различными генетическими и хромосомными 
мутациями [3, 4].

Большинство ранних ЭЭП рассматриваются как энце-
фалопатия развития, объединённая с ЭЭП. В некоторых 
случаях, несмотря на успешное лечение эпилепсии – устра-
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EPILEPTIC ENCEPHALOPATHY SCN8A:  
A LITERATURE REVIEW WITH A DEMONSTRATION OF THE CLINICAL OBSERVATION

Abstract. Epileptic encephalopathy (EEP) is a serious disease that appears in early childhood and is characterized by 
resistant seizures, epileptiform activity on the EEG, cognitive and behavioral disorders. The pathology is connected with 
genetic mutations (for example, in the SCN8A gene) that cause hyperexcitability of neurons. Diagnosis includes EEG, MRI, 
and genetic testing. Treatment is a complex and often requires a combination of antiepileptic drugs, a ketogenic diet, or 
corticosteroids. Despite the possible decrease in seizures with age, neurological deficits often persist. Early diagnosis and 
individual therapy are important to improve the quality of life of patients. According to the literature review, the authors 
present their own clinical observation of a child with epileptic encephalopathy.
Keywords: epileptic encephalopathy, genetic mutations, SCN8A, resistant epilepsy, electroencephalography (EEG), cogni-
tive impairment, antiepileptic drugs, neurodevelopment, differential diagnosis

癫痫性脑病SCN8A：文献综述与自己的临床观察示范

摘要：癫痫性脑病（EEP）是一种严重的疾病，表现在婴儿期，其特征是抵抗性癫痫发作，脑电图上的癫痫样活动，认
知和行为障碍。 该病理学与导致神经元过度兴奋的基因突变（例如，在SCN8A基因中）有关。 诊断包括脑电图，MRI
和基因检测。 治疗是复杂的，通常需要抗癫痫药物，生酮饮食或皮质类固醇的组合。 尽管随着年龄的增长癫痫发作可
能会减少，但神经功能缺陷往往持续存在。 早期诊断和个体治疗对于提高患者的生活质量至关重要。 随着文献综述，
作者引用了他们自己对癫痫性脑病儿童的临床观察。
关键词：癫痫性脑病，基因突变，SCN8A，抗性癫痫，脑电图（EEG），认知障碍，抗癫痫药物，神经发育，鉴别诊
断。

нение приступов и подавление эпилептиформной актив-
ности – характерные признаки ЭЭП могут уменьшаться, 
но умственные нарушения остаются, так как они являются 
результатом уже существующего заболевания, не  под-
верженного влиянию внешних и  внутренних факторов, 
связанных с ЭЭП [4, 5].

Современное представление об  эпилептической 
энцефалопатии SCN8A.

Данное заболевание характеризуется задержкой в раз-
витии и  началом эпилептических приступов в  возрасте 
до  18 месяцев, в  среднем – в  первые 4 месяца жизни. 
Приступы часто оказываются резистентными к лечению 
и  имеют разнообразные формы, включая генерализо-
ванные тонико-клонические приступы, инфантильные 
спазмы, абсансы и фокальные приступы [6, 7].

Молекулярно-генетической основой заболевания 
является ген SCN8A, который кодирует альфа-субъединицу 
натриевого канала 8 типа. Данный ген находится на хромо-
соме 12q13.13 и состоит из 27 экзонов. Кодируемый белок 
включает 1980 аминокислот и состоит из четырёх гомоло-
гичных доменов, каждый из которых содержит по шесть 
мембранных сегментов. В структуре также присутствуют 
две цитоплазматические петли, короткие цитоплазма-
тические ворота инактивации, а также N- и C-концевые 
домены. Аминокислоты, составляющие Na-канал, рас-
положены в сегментах S5 и S6 каждого домена [8, 9, 10].

Эпилепсия, связанная с мутацией SCN8A, передаётся 
по аутосомно-доминантному типу [6, 11]. В большинстве 
случаев мутация возникает de novo. Большинство патоген-

ных вариантов приводит к замене одной аминокислоты. 
Из 9 протестированных функционально патогенных вари-
антов 7 вызывали увеличение активности канала из-за 
преждевременного открытия или нарушения его закрытия 
[7, 11, 12]. Таким образом, нарушение функции данного 
канала приводит к повышенной возбудимости нейронов 
и судорогам [8, 10].

Эпилепсия, связанная с  мутациями в  гене SCN8A, 
является тяжёлой формой заболевания, которая обычно 
проявляется в младенческом возрасте. На сегодняшний 
день точные данные о распространённости этой формы 
эпилепсии отсутствуют, однако в  нескольких исследо-
ваниях было установлено, что мутации в  гене SCN8A 
встречаются примерно у  1% пациентов с  эпилепсией. 
В научной литературе описано около 110 случаев данной 
патологии [1, 13].

Начало приступов может происходить в  возрасте 
от нескольких дней до 2 лет, с преобладанием случаев 
в  первый год жизни. Приступы могут варьироваться 
по типу и частоте, включая: фокальные клонические при-
ступы, переходящие в двусторонние; генерализованные 
тонико-клонические приступы; тонические приступы; 
инфантильные спазмы; миоклонические приступы [1, 14].

Частота приступов может колебаться от  100 в  сутки 
до менее чем 1 за 4 недели. В отличие от синдрома Драве, 
статусные приступы встречаются реже.

Дети с мутацией в гене SCN8A могут демонстрировать 
нормальные темпы психомоторного развития до начала 
приступов, после чего наблюдается задержка и регресс 
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навыков. Около половины пациентов могут самосто-
ятельно сидеть и  ходить, но  часто имеют нарушения 
походки и другие двигательные расстройства, такие как 
гипотония или дистония. Интеллектуальная недоста-
точность варьируется от лёгкой до тяжёлой, и у многих 
пациентов наблюдаются расстройства аутистического 
спектра [9, 10].

Диагностика SCN8A-ассоциированной эпилепсии 
включает ЭЭГ, которая может быть нормальной на ранних 
стадиях, но со временем демонстрирует эпилептиформ-
ную активность. МРТ может выявить церебральную атро-
фию и гипоплазию мозолистого тела. Подтверждение диа-
гноза осуществляется через молекулярно-генетическое 
исследование, выявляющее патогенные варианты в гене 
SCN8A [1, 13, 15, 16].

ЭЭП необходимо дифференцировать со следующими 
заболеваниями:
1)	 аномалиями структуры головного мозга, выявляемыми 

при помощи методов нейровизуализации (магнитно-
резонансная, компьютерная томография головного 
мозгa) [17];

2)	 нейрометаболическими расстройствами, которые 
могут быть причиной ранней детской ЭЭП, в том числе 
[18, 19, 20]:
–	 пиридоксинзависимая эпилепсия;
–	 дефицит пиридоксамин‑5’-фосфатоксидазы (OMIM 

610090);
–	 дефицит биотинидазы;
–	 синдром дефицита переносчика глюкозы 1;
–	 синдром дефицита креатина;
–	 дефицит голокарбоксилазсинтетазы (OMIM 

253270);
3)	 нарушениями биосинтеза серина:

–	 дефицит фосфоглицератдегидрогеназы (OMIM 
601815);

–	 дефицит фосфосеринаминотрансферазы (OMIM 
610992);

–	 дефицит фосфосеринфосфата (OMIM 614023)
Лечение должно проводиться детским неврологом 

с  опытом в  области эпилепсии. На  данный момент 
нет официальных руководств по  лечению SCN8A-
ассоциированной эпилепсии, однако некоторые анти-
эпилептические препараты (ПЭП), такие как фенитоин, 
вальпроат и карбамазепин, показали свою эффективность 
[13, 21]. В  случае неэффективности комбинированной 
терапии могут быть рассмотрены кортикостероиды, кето-
генная диета и другие методы [22, 23, 24].

Важно также учитывать влияние сна на частоту при-
ступов и при необходимости проводить полисомнографию 
для выявления возможного апноэ во сне [7, 23, 25].

Клинический случай. Пациентка С., 2018 года рожде-
ния, наблюдается с  диагнозом: Структурная фокальная 
эпилепсия, эпилептические спазмы и фокальные приступы, 
фармакорезистентность. Симметричная задняя височно-
затылочная агирия/пахигирия с субэпендимально гетеро-
топией серого вещества. Эпилептическая энцефалопатия. 
Ретроцеребеллярная киста. Гиперкинетическое расстрой-
ство поведения. Непостоянное расходящееся альтерни-
рующее косоглазие. Дизартрия лёгкой степени тяжести.

Перинатальный анамнез: четвёртая беременность, 
вторые срочные роды в 38 недель, самостоятельные; вес 
при рождении 3300 гр., признаков асфиксии нет. Раннее 
психомоторное развитие с умеренной задержкой: пере-
ворачивалась с  2-3 мес., сидела с  8 мес., ходила с  8,5 
мес. Речевое развитие: первые слова к 1 году, фразовая 
речь с 2,5 лет. Наследственность отягощена по эпилепсии 
(у единокровной сестры – абсансы с 15‑летнего возраста).

Жалобы: преимущественно после сна, через 10-15 
мин. после пробуждения иногда на фоне выраженного 
возбуждения с  плачем возникают приступы в  виде 
повторяющихся морганий (возможно со смыканием век), 
расширяются-сужаются зрачки, нахмуривает лоб продол-
жительностью около 1 сек. Замедляется речь, возможно 
с присоединением короткого вздрагивания в руках, иногда 
с выпадением предметов из рук, приступы группируются 
друг за другом, обычно продолжаясь 5-10 мин. (иногда 20 
мин). Родители отмечают нарушение поведения, которое 
наблюдается до начала приступов – ребёнок становится 
возбудимым, кричит, плачет, не  может сконцентриро-
ваться. На фоне приёма файкомпы указанные поведен-
ческие нарушения усилились.

С июля 2023 года наблюдается кластерный характер 
приступов, преимущественно возникающих после про-
буждения, включающих окуломоторные проявления 
(повторяющиеся моргания, зажмуривания, расширение 
и  сужение зрачков), кратковременные вздрагивания 
продолжительностью около 1 секунды с  возможным 
выпадением предметов из рук, а также замедление речи 
на фоне эпизодов возбуждения с плачем. Частота присту-
пов составляет 1-2 в сутки, продолжительность кластеров 
варьирует от 5 до 20 минут.

Фармакотерапия включала последовательное назна-
чение антиэпилептических препаратов: вальпроата 
(депакин-хроносфера) с  частичным снижением частоты 
приступов, топирамата без значимого эффекта, комби-
нации с этосуксимидом, позволившей уменьшить частоту 
приступов на 50%, сультиама в дозе 200 мг/сут. без поло-
жительной динамики, и  перампанела в  дозе 3  мг/сут., 
на  фоне которого отмечалось усиление поведенческих 
нарушений (гиперактивность, раздражительность).

Инструментальные исследования выявили следующие 
изменения: ЭЭГ (2023-2024 гг.) демонстрировала диффуз-
ную эпилептиформную активность с  индексом до  50% 
и региональные разряды в правых височных отведениях 
с вторичной генерализацией (индекс до 100%); МРТ голов-
ного мозга показала симметричную височно-затылочную 
агирию/пахигирию, ламинарную гетеротопию серого 
вещества и ретроцеребеллярную кисту.

В  неврологическом статусе непостоянное расходя-
щееся косоглазие. Нарушено произношение твёрдых 
сонорных звуков, согласование слов, словоизмене-
ние. Находится под наблюдением невролога с  6  лет. 
Проводится логопедическая коррекция: индивидуальные 
занятия с логопедом в  школе (30 мин 1 раз в неделю), 
а также работа с психологом.

Таким образом, у пациентки диагностирована тяжёлая 
фармакорезистентная эпилепсия на фоне корковой маль-
формации, сочетающаяся с эпилептической энцефалопа-
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тией и когнитивными нарушениями. Несмотря на комби-
нированную терапию, сохраняются кластерные приступы 
с  негативным влиянием на  поведение. Рекомендована 
замена перампанела на  окскарбазепин с  возможным 
последующим переходом на  вальпроевую кислоту или 
вигабатрин при неэффективности, проведение генетиче-
ского тестирования для уточнения этиологии заболевания, 
а также мультидисциплинарный подход с участием невро-
лога, психолога и логопеда для коррекции когнитивных 
и  речевых нарушений. Ключевыми аспектами данного 
клинического наблюдения являются резистентность 
к терапии, роль структурных аномалий головного мозга 
в  патогенезе заболевания и  необходимость индивиду-
ального подбора антиэпилептической терапии с учётом 
поведенческих побочных эффектов.

Заключение. Эпилептическая энцефалопатия у детей 
представляет собой сложное и многогранное состояние, 
требующее внимательного и комплексного подхода к диа-
гностике и лечению. Это заболевание, характеризующе-
еся частыми и тяжелыми эпилептическими приступами, 
может значительно влиять на  развитие ребёнка, его 
когнитивные функции и качество жизни [1, 21, 26, 27, 28].

Исследования показывают, что ранняя диагностика 
и  индивидуализированный подход к  терапии играют 
ключевую роль в минимизации негативных последствий 
для развития ребёнка. Современные методы лечения, 
включая медикаментозную терапию, диетические под-
ходы и, в некоторых случаях, хирургическое вмешатель-
ство, могут существенно улучшить состояние пациентов 
и способствовать их социальной адаптации [29, 30, 31, 32].

Также важным аспектом является поддержка семьи 
и создание условий для полноценного развития ребёнка. 
Обучение родителей и медицинских работников, а также 
взаимодействие с  образовательными учреждениями 
помогают создать оптимальную среду для детей с эпи-
лептической энцефалопатией [33, 34, 35].

Таким образом, несмотря на  сложности, связанные 
с  этим заболеванием, при грамотном подходе и  под-
держке возможно добиться значительных успехов 
в  лечении и  улучшении качества жизни детей, страда-
ющих от  эпилептической энцефалопатии. Необходимы 
дальнейшие исследования в этой области для разработки 
более эффективных методов лечения и  реабилитации, 
что позволит детям с этим диагнозом реализовать свой 
потенциал и вести полноценную жизнь [35, 36, 37].
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