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система показаний-противопоказаний к открытым хирурги-
ческим вмешательствам с учетом особенностей этиопато-
генеза очагового поражения головного мозга. Разработаны 
минимизированные оперативные вмешательства — удаление 
патологического очага и сформированного в его перифокаль-
ной зоне эпилептического очага (под контролем ЭКоГ, ЭСКоГ), 
что обеспечило отсутствие эпилептических приступов у 86 % 
прооперированных больных. Единичные приступы в раннем 
послеоперационном периоде — у 14 % больных.

Для оценки эффективности хирургического лечения про-
водились ретроспективные и проспективные исследования, 
преимущественно ретроспективный анализ с проспектив-
ным наблюдением. Исследования на всех этапах выполнены 
в соответствии с правилами GCP с соблюдением этических 
норм. Разработан специальный протокол исследования. 
Катамнестическое наблюдение (до 10 лет) с регулярными — 
2 раза в год — комплексными обследованиями проведено 
40 прооперированным больным. Обследование включало 
клинико-неврологическое, нейровизуализационное, элект-
ро физиологическое, иммунологическое, биохимическое, при 
необходимости — вирусологическое, бактериологическое 
исследования. У 9 больных в разные сроки после операции 
наблюдались единичные простые фокальные приступы, у 4 из 
них — и единичные комплексные, у 2 из них — и вторично 
генерализованные. Рецидивы пароксизмов возникали при: обо-
стрении хронических инфекционно-аллергических процессов 
(синуситов — 4, отита — 1, пиелонефрита — 1); при повторных 
черепно-мозговых травмах (1); при неблагоприятных семей-
ных обстоятельствах (2), вызвавших эмоциональный стресс 
и инсульт (1). У всех этих больных выявлена недостаточность 
преимущественно клеточного звена иммунитета, нарастание 
аутоиммунного компонента, повышение показателей ау-
тоагрессии к нейроспецифическим белкам и сенсибилизации 
к принимаемым антиконвульсантам.

Таким образом, лечение больных с фармакорезистентной 
фокальной симптоматической эпилепсией требует на каждом 
этапе (диагностическом, хирургическом, реабилитационном) 
комплексной оценки состояния больного, что свидетельствует 
о необходимости разработки консолидированных организаци-
онных подходов и гармонизации клинического исследователь-
ского процесса.
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АНАЛІЗ СТАНУ НАДАННЯ МЕДИЧНОЇ ДОПОМОГИ 
ХВОРИМ НА М’ЯЗОВУ ДИСТРОФІЮ ДЮШЕННА В УКРАЇНІ
М’язова дистрофія Дюшенна (МДД) — спадкове захворю-

вання з переважним ушкодженням поперечносмугастих м’язів, 
яке належить до категорії орфанних і його поширеність складає 
близько 1 : 4000 новонароджених хлопчаків. Специфікою по-
ширення й успадкування цього захворювання є високій рівень 
виникнення мутацій гена DMD de novo та зціплене зі статтю 
успадкування.

З метою встановлення особливостей надання лікувально-
діагностичної допомоги хворим на МДД було проаналізовано 
анамнестичні дані 21 хворого з усіх регіонів України з деякою 
перевагою представництва східних регіонів. До аналізу не було 
включено 4 випадки (16,0 %), у яких цей діагноз було встанов-
лено безпідставно.

Згідно з отриманими даними виявлено, що середній вік 
встановлення діагнозу склав 6,75 ± 1,6 років. При розрахунку 
цього віку враховували як випадки встановлення діагнозу за 
клінічними ознаками, так і випадки, підтверджені молекулярно-
генетичним дослідженням та/або імуногістохіміч ним визна-
ченням наявності дистрофіну у біоптатах м’язів. При оцінці 
цього показника слід враховувати, що найбільш ефективним 
є призначення кортикостероїдів (КС) у віці до 6 років, а засо-
би генної терапії, які зараз проходять клінічні випробування, 
бажано призначати з народження.

Кількість хворих, які направлялись на молекулярно-генетичне 
дослідження, до звернення до ДУ «ІНПН НАМН України», склала 
28,6 % (6 випадків), після направлення на дослідження кількість 
підтверджених цим методом діагнозів — 22,2 % (4 з 18; виклю-
чено випадки, коли дослідження виконувалося за кордоном). 
Слід відзначити, що за світовою статистикою найбільш поширені 
методики (які забезпечують найліпше співвідношення вартість/

інформативність) демонструють показники — 60—70 % [Tuff ery-
Giraud S. et al., 2010].

Щодо обґрунтування імуногістохімічної верифікації діаг нозу, 
досвід якої накопичено у ДУ «ІНПН НАМН України». Цей метод 
має майже 100 % кореляцію з клінічними даними, але його ви-
користання у типових випадках є виправданим лише за умовою 
негативного результату молекулярно-генетичного дослідження. 
Загалом біопсія м’язів з комплексом гістохімічних та імуногістохі-
мічних методик може бути діагностичним засобом «першої лінії» 
для доказового вирішення питань диференціальної діагностики 
(тобто у нетипових випадках) та прогностичних завдань — на-
приклад, встановлення показань для терапії КС на етапі втрати 
здатності до самостійного пересування та для деяких варіантів 
хірургічної ортопедичної корекції.

Лікувально-реабілітаційна практика. 5 хворих (23,8 %) 
мали в анамнезі курсове лікування КС, жоден не отримував ліку-
вання КС на постійній основі, згідно з міжнародним консенсусом 
експертів [Bushby K. et al., 2010]. Лише 2 хворих (9,5 %) мали при-
значення специфічних кардіологічних засобів, які рекомендовані 
цим консенсусом. При цьому усі з них час від часу отримували 
призначення досить інтенсивної, часто високовартісної, медика-
ментозної терапії іншими препаратами. Жоден з хворих не мав 
і не має (на час опитування) моторизованого крісла та засобів 
для неінвазивної вентиляції легень.

Профілактика. 5 родин (23,8 %) у своєму складі мали ди-
тину жіночої статі (потенційного носія мутації) або молодшу за 
хворого дитину-хлопчика і або ніколи не чули про допологову 
діагностику та визначення носійства, або відмовилися від неї, 
переважно з фінансових міркувань. Усі ці родини мали низький 
освітній ценз та/або мешкали у малих населених пунктах.

Таким чином, надання медичної допомоги хворим МДД 
в Україні має несистемний характер і не відповідає принципам 
доказової медицини та міжнародним консенсусам. Створення 
надійної системи інформування про лікувальні і профілактичні 
можливості щодо МДД та виконання преконцепційних дослі-
джень державним коштом є своєчасним і виправданим кроком 
як з гуманітарної, так і з економічної точки зору.
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ДИАГНОСТИЧЕСКИЙ ТЕСТ И ДАННЫЕ ИНСТРУМЕНТАЛЬНОГО 
ИССЛЕДОВАНИЯ СИНДРОМА ПОЗВОНОЧНОЙ АРТЕРИИ 

ПРИ ПАТОЛОГИИ ГОЛОВНОГО МОЗГА
Синдром позвоночной артерии (СПА) — патология, сни-

жающая качество жизни пациента, а в отдельных случаях 
усугубляющая течение сопутствующей патологии. Диагностика 
классического СПА [Попелянский Я. Ю., 1966] не представляет 
затруднений, однако сопутствующая патология головного мозга 
затрудняет её. Поэтому объективизация СПА возможна на основе 
симптома ретракции глазного яблока (СРГЯ) [Шебатин А. И. 2008], 
который проявляется в виде ретракции (втяжения) глазного 
яблока, при его приведении, после раздражения позвоночной 
артерии (ПА) внешне это выглядит как сужение глазной щели.

Цель работы: описание объективных признаков вертебро-
генного СПА у пациентов с патологией головного мозга.

85 пациентов клинически обследованы, верифицирован 
вертеброгенный СПА. Неврологическое исследование включало 
определение СРГЯ до и после пробы де Клейна, допплерогра-
фическое исследование ПА и рентгенографию (Rо) шейного 
отдела позвоночника (ШОП) с функциональными пробами 
(ФП). Все пациенты были разделены на группы: 1 группа — 
27 человек с функциональной стадией СПА, средний возраст 
(ср. воз.) 33,19 ± 2,004 года, 2 группа — 27 пациентов с ранее 
перенесенным острым нарушением мозгового кровообращения, 
в вертебрально-базилярном бассейне, ср. воз. 50,96 ± 2,27 лет, 
3 группа — 31 пациент с перенесенной черепно-мозговой 
травмой, ср. воз. 35,81 ± 2,24 лет. Математическая обработка — 
вычисление углового преобразования Фишера.

До проведения пробы односторонний СРГЯ наблюдался 
в 1 группе у 70,4 %, во 2 группе — у 51,85 %, в 3 группе — 
у 80,65 %. Достоверное различие отмечено между 2 и 3 груп-
пой при p = 0,007. Двухсторонний симптом до ФП достоверно 
чаще наблюдался во 2 группе при р < 0,001 между 1 и 2 груп-
пой, а также 2 и 3 группой. Отсутствие первичного симптома 
в1 группе 25,9 %, было достоверно чаще, чем во 2 группе 7,41 % 
при p = 0,029, и 3 группе 9,68 % при p = 0,046. Одностороннее 
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проявление симптома после ФП в 1 группе  — у 51,89 %, во 
2 группе — у 14,8 %, в 3 группе — у 38,7 %, различия отмечены 
между 1 и 2 группой при р < 0,001 а также 2 и 3 при p = 0,016. 
Соответственно двухсторонний симптом статистически чаще 
наблюдался во 2 группе. Нистагм, обусловленный поворотом 
взора, позиционный, возникающий после пробы де Клейна, 
статистических различий по группам не отмечено. Rо ШОП: во 
всех случаях признаки остеохондроза, аномалии развития по 
группам распределились равномерно. Признаки нестабиль-
ности, псевдоспондилолистеза чаще в 3 группе в сравнении со 
2 группой при p = 0,003. Унковертебральный артроз чаще отме-
чен во 2 группе по сравнению с 3 группой при p = 0,002, а также 
в 1 группе по сравнению с 3 группой при p = 0,02. Косвенным 
признаком раздражения симпатического сплетения ПА является 
показатель изменения линейной скорости кровотока (ЛСК) при 
ФП. Статистически чаще во 2 и 3 группе снижение ЛСК было 
в 2 раза и более, р < 0,001 по сравнению с 1 группой, при этом 
компрессия, доводящая ЛСК до периферического кровотока, 
статистически чаще отмечена во2 группе по сравнению с 3 груп-
пой при р < 0,001

У пациентов с сосудистой патологией двухсторонний СРГЯ до 
пробы при сравнении групп наблюдался чаще, но внутри группы 
достоверных различий не было, после пробы симптом с двух сто-
рон в этой группе преобладал, при Ro отмечены дегенеративные 
изменения в ШОП и достаточно выраженная компрессия ПА при 
проведение пробы. У пациентов, перенесших травму черепа, 
СРГЯ чаще до ФП односторонний, после ФП внутри группы со-
отношение частоты одностороннего к двухстороннему 2:3, чаще 
отмечена нестабильность в ШОП и псевдоспондилолистез.
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ТРАНСФОРМАЦИЯ КЛИНИЧЕСКИХ ПРОЯВЛЕНИЙ 
КАК РЕЗУЛЬТАТ НЕЙРОМЕТАБОЛИЧЕСКОГО ДИСБАЛАНСА 

У ДЕТЕЙ С МАЛЬФОРМАЦИЯМИ ГОЛОВНОГО МОЗГА
В настоящее время стало очевидным, что большинство маль-

формаций (дисгений) головного мозга проявляются тяжёлыми 
расстройствами нервной системы у детей и являются одной из 
частых причин детской неврологической инвалидности. МРТ го-
ловного мозга дало возможность увидеть расстройства архитек-
тоники головного мозга и определить их весомое место среди 
неврологических расстройств. Существенную роль в изучении 
генетически-детерминированных механизмов развития мозга 
оказали молекулярно-биологические методы исследования. 
Известно, что мутации различных генов, регулирующих форми-
рование головного мозга, ассоциируются со специфическими 
мальформациями головного мозга. В последнее время появи-
лись работы, указывающие на сочетание дисгений головного 
мозга и расстройств нейрометаболического процесса как 
проявление мутации одного и того же гена. Это позволило по-
новому взглянуть на развитие клинических проявлений и про-
гноз при мальформациях головного мозга.

Для описания подобного феномена мы отобрали 8 больных 
в возрасте от 1 месяца до 3-х лет с отчётливыми генерализо-
ванными мальформациями головного мозга по данным МРТ. 
У описываемых детей основными клиническими проявлениями 
были: грубая задержка психического развития, эпилептические 
приступы, моторные расстройства в виде нарушения выпрям-
ляющих рефлексов и парезов. У трех больных отмечалось 
микроцефальное строение черепа.

На МРТ головного мозга в этой группе визуализировали 
двустороннюю полимикрогирию и лиссэнцефалию-агирию, 
сопровождаемые перивентрикулярной и/или субкортикаль-
ной гетеротопией; обширные зоны кортикальной дисплазии 
в височно-темпоральных отделах с гипоплазией гиппокампа, 
а также малодифференцированные кортикальные дисгении 
с выраженной гипоплазией субкортикальных отделов, преиму-
щественно в лобных отделах головного мозга.

У всех больных отмечена трансформация клинических сим-
птомов и электроэнцефалографических показателей. Они выра-
жались в том, что через определённый период времени, несмотря 
на проводимое лечение, спустя месяц или более один клинико-
электроэнцефалографический паттерн трансформировался 
в другой вариант приступов. В частности, у трёх больных мы кон-
статировали трансформацию ранней миоклонической энцефало-
патии в тяжелую эпилепсию с множественными независимыми 

фокусами спайков (синдром Марканда — Блюма — Отахара). 
У 4-х детей после синдрома Отахара развился синдром Веста. 
У одного больного через 7 месяцев неонатальная миоклони-
ческая энцефалопатия трансформировалась в синдром Драве.

Согласно данным литературы и нашим исследованиям, 
мы постулируем, что одним из механизмов такой клинико-
электроэнцефалографической трансформации является 
расстройство нейрометаболических (нейротрансмиттерных) 
процессов, кодируемых теми же генами, что и мальформации 
головного мозга.

Таким образом, использование МРТ перевело прижизненное 
изучение структуры головного мозга на более высокую ступень, 
переключив познание с формального уровня «гипоксическая 
энцефалопатия» на уровень болезней, вызванных генетическим 
нарушением транскрипционных факторов. Это позволило пере-
вести взгляд от традиционных понятий мальформаций головного 
мозга на более широкие и глубинные, затрагивающие не только 
архитектонику головного мозга, но и нейрометаболические рас-
стройства, объединённых одним генетическим дефектом.
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СУЧАСНІ ПІДХОДИ ДО ЛІКУВАННЯ МІАСТЕНІЇ
Міастенія залишається актуальною проблемою сучасної ме-

дицини через високу частоту розвитку ускладнень, що призво-
дять до професійної, соціальної дезадаптації хворих, а нерідко 
є причиною смерті хворих.

1. Симптоматичне лікування — використання антихолінес-
теразних препаратів (АХЕП).

Найбільш широко застосовується піридостигмін («калімін») 
у таблетованій формі по 60 мг. Лікування звичайно починають 
з 30—60 мг кожні 8 год. Дозу підвищують поступово, залежно 
від стану пацієнта. Максимальна доза — 60—120 мг кожні 4 год 
(клас ІІІ, рівень С).

Так само використовують антихолінестеразний препарат 
короткої дії прозерин (при недостатній ефективності піридостиг-
мін) у вигляді розчину 0,05 % по 1 або 2 мл (клас ІІІ, рівень С).

2. Імуномодулююча терапія
А. Кортикостероїди — належать до препаратів першої лінії 

імуномодулюючих препаратів при міастенії. Терапію слід почина-
ти з 10—25 мг преднізолону або аналогів, через день, поступово 
нарощуючи дозу (по 10 мг на прийом) до досягнення цільової 
дози 60—80 мг (в один прийом, через день). При тяжкому стані 
хворого кортикостероїди слід застосовувати відразу з високих 
доз щодня (поряд з короткостроковою терапією — плазмаферез 
або імуноглобулін внутрішньовенно) до стабілізації стану, рівень 
рекомендацій — С.

Б. Азатіоприн — пуриновий аналог, що інгібірує синтез 
нуклеїнових кислот. Слід пам'ятати, що початок терапевтичного 
ефекту може бути відстроченим до 4—12 місяців, а максималь-
ний терапевтичний ефект розвивається зазвичай через 6—24 мі-
сяці. Азатіоприн слід використовувати як додатковий препарат 
(до преднізолону) у пацієнтів, які тривалий час перебувають 
на імуносупресивній терапії. Це дозволяє не збільшувати дозу 
кортикостероїдів і підтримувати їхню ефективність (так званий 
«спаринг-ефект») (клас І, рівень А).

В. Циклоспорин — застосовується нечасто. З огляду на спектр 
і характер побічних реакцій його застосовують лише у пацієнтів, 
нечутливих до азатіоприну (клас ІІ, рівень В).

Г. Циклофосфамід — застосовується як імунодепресант при 
важких імунологічних захворюваннях. Використовують рідко — 
при неефективності поєднаного застосування кортикостероїдів 
та азатіоприну або метотрексату, або циклоспорину (клас ІІ, 
рівень В).

Д. Метотрексат — слід використовувати як препарат ре-
зерву (при неефективності терапії препаратами першого ряду) 
(клас ІІІ, рівень С).

3. Короткострокова терапія — плазмаферез і внутрішньо-
венне застосування імуноглобуліну.

Згідно з рекомендаціями Європейської федерації не-
врологічних спільнот, плазмаферез при міастенії проводять 
коротким курсом: при важких формах захворювання, при під-
готовці до оперативного лікування (з видалення тимусу та ін.), 




