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Резюме __________________________________________________________________________________________________ 

Пиридоксин-зависимая эпилепсия (ПЗЭ) относится к группе наследственных нейро-
метаболических заболеваний c началом в детском возрасте и характеризуется рези-
стентными к стандартным противоэпилептическим препаратам стойкими, повторя-
ющимися приступами судорог с терапевтическим ответом на введение высоких доз 
витамина В6. Болезнь обусловлена мутацией в гене ALDH7A1, которая приводит к 
нарушению метаболизма церебральных аминокислот и нейротрансмиттеров, в пер-
вую очередь недостаточной активности пиридоксальфосфат-зависимого фермента 
глутаматдекарбоксилазы и дисбалансу между возбуждающими (глутамат) и тормоз-
ными (ГАМК) нейромедиаторами. ПЗЭ обладает рядом клинических особенностей: 
начало заболевания чаще в неонатальном периоде, сопутствующее нарушение пси-
хомоторного развития, резистентность к классическим противоэпилептическим 
препаратам, высокая чувствительность к пиридоксину. В  течении ПЗЭ выделяют 
классический вариант (дебют в первые недели жизни, склонность к развитию эпи-
лептических статусов, появление электрографических припадков без клинических 
проявлений, формирование у большинства заболевших нарушения психомоторного 
развития) и атипичный вариант (старт приступов в более старшем возрасте, менее 
выраженные когнитивные нарушения). Диагностика ПЗЭ состоит из клинической, 
фармакологической, генетической и лабораторной линий. Характер приступов не 
имеет решающего значения в определении причины болезни, принципиальным 
является купирование припадков в ответ на введение пиридоксина. Верифициру-
ющий диагностический метод – молекулярно-генетическое исследование и выявле-
ние мутации в гене ALDH7A1. Биохимическими маркерами пиридоксин-зависимой 
эпилепсии являются повышение уровня альфа-аминоадипинового полуальдегида 
(α-AASA) в крови и моче, повышение концентрации пипеколевой кислоты в кро-
ви и цереброспинальной жидкости, развитие лактатацидоза, гипогликемии и др. 
Лечение заключается в пожизненном приеме пиридоксина в дозе 100  мг/сут-
ки у новорожденных, 30 мг/кг/сутки у детей первого года жизни (однако не более 
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300 мг/сутки), 200–500 мг/сутки у взрослых. Эта терапия не только оказывает влия-
ние на купирование приступов, но и улучшает психоневрологический статус. Допол-
нительно, особенно при недостаточном эффекте при приеме пиридоксина, может 
использоваться диета с ограничением лизина и аргинина.
Ключевые слова: эпилепсия, пиридоксин, психомоторное развитие, антиквитин, 
ALDH7A1, дети
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Abstract __________________________________________________________________________________________________ 

Pyridoxine-dependent epilepsy belongs to group of hereditary neurometabolic diseases 
presenting persistent and recurrent seizures that starts in the childhood. These seizures are 
resistant to standard antiepileptic drugs and have good response to high doses of vitamin 
B6. The disease is caused by a mutation in the ALDH7A1 gene which leads to disruption 
of cerebral amino acids and neurotransmitters metabolism, primarily, to insuffi  cient 
activity of the pyridoxal phosphate-dependent enzyme glutamate decarboxylase and 
an imbalance between excitatory (glutamate) and inhibitory (GABA) neurotransmitters. 
Pyridoxine-dependent epilepsy exhibit a number of clinical features: the disease onset 
mostly in the neonatal span, concomitant impairment of psychomotor development, 
resistance to classical antiepileptic drugs, and high sensitivity to pyridoxine. Pyridoxine-
dependent epilepsy has two variants of courses. The fi rst one is known as classic variant. It 
is characterized by onset in the fi rst weeks of life, tendency to develop status epilepticus, 
appearance of electrographic seizures without clinical manifestations, development of 
psychomotor development disorders in the majority of patients. The second one is known 
as atypical variant. It is characterized by seizures onset at an older age and less prominent 
cognitive impairment. The diagnosis of pyridoxine-dependent epilepsy consists of clinical, 
pharmacological, genetic and laboratory stages. The clinical features of seizures are not 
decisive in determining the cause of the disease. The main is seizures relief in response to 
pyridoxine administration. The validating diagnostic method is molecular genetic testing 
to detect mutations in ALDH7A1 gene. Biochemical markers of pyridoxine-dependent 
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epilepsy are high levels of alpha-aminoadipic semialdehyde (α-AASA) in the blood and 
urine, high level of pipecolic acid in the blood and cerebrospinal fl uid, periodic presence 
of lactic acidosis, hypoglycemia, etc. The treatment consists of lifelong administration 
of pyridoxine dosed 100 mg per day in newborns, 30 mg/kg/day in children of the fi rst 
year of life (but not more than 300 mg per day), and 200–500 mg per day in adults. This 
therapy not only aff ects the relief of attacks, but also improves the psychoneurological 
status. Additionally, when the eff ect of pyridoxine is insuffi  cient, a diet restricting lysine 
and arginine can be prescribed.
Keywords: epilepsy, pyridoxine, psychomotor development, antiquitin, ALDH7A1, 
children

_________________________________________________________________________________________________

  ВВЕДЕНИЕ
Встречаемость эпилепсии в мире составляет в среднем 7 случаев на 1000 населе-

ния. Среди детей эти цифры выше, чем у взрослых, при этом максимально высокие 
значения регистрируются у детей раннего возраста: так, почти треть всех эпилепсий 
дебютирует в возрасте пациента до трех лет [1]. Характер эпилептических наруше-
ний очень разнообразен, и чем младше ребенок, тем шире диапазон этиологических 
факторов, клинических проявлений и исходов этого заболевания. Существуют как от-
носительно доброкачественные судорожные синдромы, самостоятельно купирую-
щиеся по достижении определенного возраста, так и злокачественные, относящиеся 
к категории эпилептических энцефалопатий и энцефалопатий развития – генетиче-
ски гетерогенной группе тяжелых расстройств, при которых выраженные и стойкие 
когнитивные и поведенческие нарушения доминируют над тяжестью судорожного 
синдрома [2]. Отдельно рассматриваются эпилепсии, имеющие установленную при-
чину своего развития, лежащую в области метаболических нарушений. Их особенно-
стью является клиническая картина, соответствующая эпилептическим энцефалопа-
тиям и энцефалопатиям развития, в сочетании с высокой вероятностью достижения 
ремиссии по приступам и нормального нервно-психического развития при назна-
чении таргетного субстрата, лежащего в основе дисметаболических реакций. Одна 
из таких форм метаболических эпилепсий была впервые описана в 1954 г. у ново-
рожденного с фармакорезистентными судорогами, которые купировались в ответ 
на введение мультивитаминного комплекса, содержащего большие дозы витамина 
B6 [3]. В последующем эта форма эпилепсии получила название пиридоксин-зависи-
мой (ПЗЭ) [4]. На сегодняшний день пиридоксин-зависимая эпилепсия определяется 
как нейрометаболическое заболевание, которое характеризуется резистентными к 
противоэпилептическим препаратам стойкими, повторяющимися приступами судо-
рог с терапевтическим ответом на введение высоких доз пиридоксина (витамина В6) 
[4]. Более чем в 70% случаев судороги дебютируют в неонатальном периоде, намно-
го реже – в более старшем возрасте. Как правило, для сохранения стойкого эффекта 
требуется ежедневный прием пиридоксина.

  ЭТИОЛОГИЯ
Генетическая основа пиридоксин-зависимой эпилепсии была открыта в 2006 г. 

[5]. В  большинстве случаев развитие дефицита пиридоксина связано с мутацией 
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в гене ALDH7A1, который кодирует фермент α-аминоадипиновую полуальдегидную 
дегидрогеназу (α-AASA, антиквитин) [6]. Антиквитин является ферментом, участву-
ющим в окислении лизина, является членом генетического семейства альдегид-
дегидрогеназ (ALDH) [5, 7–10]. Ген ALDH7A1 (5q23.2) картирован в 5-й хромосоме, 
содержит 18 экзонов, кодирует РНК-транскри пт, состоящий из 4964 оснований и по-
рождающий белок, состоящий из 539 аминокислот [4, 5, 7, 9]. Антиквитин принимает 
участие в катаболизме лизина в тканях мозга и печени посредством преобразова-
ния в сахаропин в клетках печени и фибробластах, а также через преобразование 
в пипеколиновую кислоту, чаще в ЦНС. Исследователями описано более 165 пато-
генных вариантов гена ALDH7A1 [4–7, 9]. Были описаны мутации в гене ALDH7A1 
в гомозиготном и компаунд-гетерозиготном состоянии [13]. Следует отметить, что 
у части пациентов с пиридоксин-зависимой эпилепсией мутаций не выявлено, и 
такие пациенты формально входят в группу с неизвестной причиной заболевания, 
несмотря на хороший ответ на введение пиридоксина [4, 14]. Нарушение метабо-
лизма в связи с мутациями в генах, кодирующих антиквитин, приводит к накопле-
нию токсичных для нервных клеток метаболитов в биологических жидкостях орга-
низма, таких как пипеколиновая кислота [12, 15], α-AASA [12, 16] и его циклическо-
го партнера Δ1-пиперидеин-6-карбоксилата (Δ1-P6C) [12]. Накопление токсичных 
веществ приводит к возникновению когнитивных нарушений, задержке развития, 
умственной отсталости [4, 12]. Введение в организм активной формы пиридоксина 
пиридоксальфосфата (ПЛФ) способствует устранению метаболических и клиниче-
ских нарушений. ПЛФ участвует в метаболических цепочках трансаминирования и 
декарбоксилирования нейромедиаторов гамма-аминомасляной кислоты, дофами-
на, серотонина [4, 6, 12], которые задействованы в патофизиологии эпилептических 
приступов. Таким образом, приступы судорог при ПЗЭ возникают вследствие нару-
шения метаболизма церебральных аминокислот и нейротрансмиттеров, в первую 
очередь недостаточной активности пиридоксальфосфат-зависимого фермента глу-
таматдекарбоксилазы и дисбаланса между возбуждающими (глутамат) и тормозны-
ми (ГАМК) нейромедиаторами [4–6].

  КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
Характерной клинической особенностью ПЗЭ являются полиморфные судороги, 

которые плохо купируются противоэпилептическими препаратами, но хорошо реа-
гируют на ежедневное введение пиридоксина. Различают классическое и атипичное 
течение заболевания.

При классическом течении дебют заболевания наблюдается вскоре после рож-
дения, чаще в первые недели жизни. Примечательно, что некоторые матери вспоми-
нали о необычных движениях плода начиная со второго триместра беременности, 
что отдельными авторами трактуется как внутриутробные судороги [17]. Припадки 
имеют длительную продолжительность, часто развиваются в повторяющиеся эпи-
зоды эпилептического статуса, который носит рефрактерный и суперрефрактерный 
характер. Спектр приступов представлен припадками с фокальным началом, паро-
ксизмами с вторичной генерализацией, описаны атонические, клонические, миокло-
нические приступы, а также инфантильные спазмы. Могут возникать электрографи-
ческие припадки без клинических коррелятов, определяемые только на электроэн-
цефалограмме [18]. У  75% детей с классическим течением формируются задержка 
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психомоторного развития и умственная отсталость [19], в некоторых случаях эти на-
рушения опережают старт эпилептических приступов. Время появления приступов 
имеет значение: чем раньше началось заболевание, тем хуже прогноз в отношении 
когнитивных функций.

К атипичному течению заболевания относятся все случаи с более поздним дебю-
том, начиная со второго месяца жизни, после года [20] и даже в подростковом воз-
расте [21]. В связи с этим менее характерны психоневрологические нарушения. По 
реакции на пиридоксин атипичная ПЗЭ имеет два варианта течения: первый, при 
котором ребенок изначально хорошо реагирует на витамин В6, но затем эффект ис-
чезает и приступы начинают носить фармакорезистентный характер; и второй, при 
котором исходно в дебюте болезни у ребенка нет улучшения в ответ на прием пи-
ридоксина, но повторное введение пиридоксина в более старшем возрасте способ-
ствует купированию судорог. Также некоторые авторы относят к атипичному тече-
нию наличие длительных (до 5 месяцев) клинических ремиссий, возникающих после 
отмены пиридоксина у ребенка с подтвержденной ПЗЭ. Данные ремиссии носят, од-
нако, нестойкий характер, требуя возврата к таргетной терапии.

Часть пациентов с ПЗЭ, у которых отмечается слабая реакция на пиридоксин или 
даже ее отсутствие, могут отвечать на терапию фолиновой кислотой [22].

  ДИАГНОСТИКА
Диагностика ПЗЭ состоит из клинической, фармакологической, генетической и 

лабораторной линий.
К клинической линии относятся следующие проявления судорожной активно-

сти [5, 18]:
  эпилептические приступы у детей в возрасте до одного года при отсутствии поро-

ков развития или травм головного мозга, которые могут быть причиной судорог;
  судороги неясного происхождения у детей без отягощенного гестационного и пе-

ринатального анамнеза;
  фармакорезистентные судороги у новорожденных с предполагаемой гипоксиче-

ски-ишемической энцефалопатией;
  длительные фокальные или гемиконвульсивные судороги, как правило, с частич-

ным сохранением сознания, резистентные к стандартным противоэпилептиче-
ским препаратам;

  появление перед развитием судорог неспецифических симптомов нарушения со 
стороны ЦНС: повышенная возбудимость, длительный плач и рвота;

  судороги, слабо поддающиеся терапии стандартными противоэпилептическими 
препаратами, особенно у детей с задержкой развития и умственной отсталостью.
Фармакологическая линия: 

  купирование судорог в ответ на введение пиридоксина. Внутривенно вводит-
ся 100 мг пиридоксина [4, 12, 18]. Если в течение нескольких минут приступ не 
прекращается, то введение препарата повторяется до максимальной суммарной 
дозы 500 мг [4, 12, 18]. При этом необходимо проводить мониторинг ЭЭГ, сатура-
ции и показателей дыхания и сердцебиения, поскольку существует риск развития 
кардиореспираторной депрессии, выраженного синдрома угнетения ЦНС или 
комы [4, 12, 18, 23]. При наличии частых резистентных к лечению припадков (не 
эволюционирующих в эпилептический статус) может назначаться пиридоксин 
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в дозе 30 мг/кг/день перорально. В этом случае клинического эффекта следует 
ждать в течение трех-пяти дней;

  купирование судорог в ответ на введение фолиновой кислоты в дозе 3–5 мг/кг/
сутки с разделением на 3 приема [12].
Генетическая линия: выявление мутации в гене ALDH7A1.
Лабораторная линия: пиридоксин-зависимая эпилепсия не может быть диагно-

стирована посредством лабораторных анализов, однако их проведение необходимо 
с целью исключения других причин развития фармакорезистентных судорог. Биохи-
мическими маркерами пиридоксин-зависимой эпилепсии в настоящее время счита-
ются повышение уровня альфа-аминоадипинового полуальдегида (α-AASA) в крови 
и моче, повышение концентрации пипеколевой кислоты в крови и цереброспиналь-
ной жидкости. 

Также у пациентов с ПЗЭ могут развиваться лактатацидоз, гипогликемия, гипоти-
реоз, нарушения электролитного баланса, изменение концентрации аминокислот в 
спинномозговой жидкости и сыворотке, отклонения в распределении нейромеди-
аторов в ЦНС [4,  11, 12, 18, 22, 24]. Забор анализов рекомендуется проводить при 
подозрении на пиридоксин-зависимую эпилепсию одновременно с назначением 
пиридоксина. Также следует помнить, что витамин В6 компенсирует сопутствующие 
отклонения в состоянии (лактатацидоз и другие) [4, 11, 12, 18, 24].

В настоящее время не существует патогномоничных электроэнцефалографи-
ческих данных в пользу ПЗЭ. ЭЭГ-картина может быть в пределах возрастной нор-
мы, в некоторых случаях наблюдаются высокоамплитудные дельта-волны, паттерн 
«вспышка – подавление», редко гипсаритмия. При внутривенном введении пиридо-
ксина можно наблюдать нормализацию ритма на электроэнцефалограмме [11, 25], 
однако следует помнить, что заболевание может протекать как с нормальной карти-
ной ЭЭГ, так и с сохранением эпилептиформной активности на ЭЭГ после введения 
пиридоксина. Эти данные не позволяют относить ЭЭГ к специфическим методам диа-
гностики ПЗЭ [7, 26].

ПЗЭ не имеет и специфической нейровизуализационной картины. Результаты 
варьируют от нормы до вентрикуломегалии, корковой атрофии, незавершенной 
миелинизации, дисгенезии мозолистого тела, гипоплазии и дисплазии мозжеч-
ка, гипоплазии зрительного перекреста и др. Однако ни одно из них не является 
патогномоничным [20, 21, 27].

Таким образом, основными диагностическими критериями ПЗЭ являются купи-
рование приступов в ответ на введение пиридоксина и выявление мутации в гене 
ALDH7A1.

Скрининг членов семьи пациента на генетическое носительство для постанов-
ки пренатального диагноза проводится посредством молекулярно-генетического 
тестирования [4, 10–12, 28, 29]. Осуществление скрининга необходимо для даль-
нейшего планирования беременностей. Проспективный генетический анализ вы-
явил лиц с ALDH7A1-ассоциированной ПЗЭ среди пациентов, диагноз которым не 
устанавливался другими методами, что говорит о возможной необходимости про-
ведения генетического тестирования всем детям с судорогами неуточненной эти-
ологии [10–12, 28].

Дискуссия о необходимости внесения ПЗЭ в неонатальный скрининг в настоя-
щее время не завершена. Вопрос актуален, поскольку генетическое подтверждение 
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требует времени, обследование после начала приступов имеет отсроченный резуль-
тат, а течение требует незамедлительного назначения лечения; наличие атипичного 
течения болезни не вызывает у врача настороженности в отношении ПЗЭ, что при-
водит к поздней этиологической диагностике и несвоевременному началу терапии. 
Необходимо отметить, что у части пациентов задержка развития и умственная от-
сталость возникают до появления эпилептических приступов, тогда как вовремя на-
чатая терапия может повлиять на когнитивный статус.

Пиридоксин может оказывать неспецифическое терапевтическое воздействие на 
некоторые типы криптогенных и симптоматических эпилепсий, однако эпилептиче-
ский статус, задержка психомоторного развития и умственная отсталость при них 
встречаются реже [7, 12].

Существуют другие дисметаболические заболевания, клинически имитирующие 
ПЗЭ, особенно в виде положительной реакции на введение пиридоксина, но иного 
генеза, что необходимо учитывать при дифференциальной диагностике:
1. Пиридоксальфосфат-зависимая эпилептическая энцефалопатия, вызванная не-

достаточностью фермента пиридоксамин-5’-фосфатоксидазы вследствие мута-
ции в гене PNPO (пиридоксаминфосфат-5’-оксидазы, 17q.21.32). Это заболевание 
с аутосомно-рецессивным типом наследования, для которого характерны не-
онатальные судороги, не поддающиеся терапии пиридоксином и стандартными 
противосудорожными препаратами, а также задержка развития или умственная 
отсталость примерно у половины пациентов. Диагностика заключается в генети-
ческом тестировании и исследовании уровней ванилиллактата в моче, гомовани-
линовой кислоты, гидроксииндолуксусной кислоты, треонина и глицина в СМЖ. 
Некоторый эффект в виде ослабления приступов наблюдается на фоне приема 
пиридоксаль-5’-фосфата (ПЛФ) в дозировке 30 мг/кг/сутки [30, 31].

2. Неонатальная гипофосфатазия, в основе развития которой лежит недостаточ-
ность тканевой неспецифической щелочной фосфатазы (ТНЩФ) вследствие му-
тации гена ALPL (1p36.1-34). Болезнь характеризуется аутосомно-рецессивным 
или аутосомно-доминантным типом наследования, причем последний сопрово-
ждается более благоприятным течением. Клинические проявления очень раз-
нообразны: нарушение минерализации костей и зубов, приступы судорог, гипо-
трофия, мышечная гипотония, задержка психомоторного развития, затруднения 
вскармливания, частые респираторные инфекции, деформация грудной клетки, 
краниосиностоз и др. Степень выраженности этих симптомокомплексов находит-
ся в диапазоне от изолированных стоматологических проявлений до летального 
антенатального исхода. Диагностика заключается в молекулярно-генетическом 
исследовании: выявление мутации в гене ALPL; биохимическом: снижение уров-
ня щелочной фосфатазы, снижение уровня ПЛФ, повышение уровня кальция в сы-
воротке крови; снижение уровня фосфоэтаноламина в моче. Рентгенологически 
можно выявить нарушение процессов окостенения, особенно в зонах метафиза, 
и явления остеопороза. Основная терапия заключается в подкожном введении 
рекомбинантной формы тканевой неспецифической щелочной фосфатазы, мо-
жет наблюдаться некоторое снижение частоты и выраженности судорог в ответ 
на введение пиридоксина. Исход варьирует от достижения контроля над присту-
пами до летальной костной патологии [31, 32].
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3. Семейная гиперфосфатазия, вызванная недостаточностью PIGV (белок класса  5 
биосинтеза фосфатидилинозитолгликанового якоря), обусловленной мутацией в 
генах PVIG (1p.36.11), PIGO (9p13.3), PGAP2 (11p15.4). Клинически проявляется за-
держкой психомоторного развития в раннем возрасте и формированием тяжелой 
степени умственной отсталости в старшем возрасте, формированием дисморфи-
ческих черт лица, пороками развития мочевыделительной и сердечно-сосуди-
стой систем, скелетными аномалиями. Диагностика базируется на обнаружении 
повышенной концентрации щелочной фосфатазы. При присоединении судорог 
эффект может быть достигнут приемом пиридоксина или пиридоксальфосфата, 
причем в некоторых случаях с полным контролем над приступами [31, 33].

4. Гиперпролинемия типа 2, которая вызывается недостаточностью P5CD 
(Δ1-пирролин-5-карбоксилатдегидрогеназа) и приводит к накоплению 
Δ1-пирролина-5-карбоксилата, который, в свою очередь, инактивирует 
пиродоксаль-5’-фосфат. Патология обусловлена мутацией гена P5CDH (1p36.13) 
и имеет аутосомно-рецессивный тип наследования. В  клинической картине 
доминируют задержка психического и моторного развития, умственная отста-
лость, приступы генерализованных судорог, которые часто носят фебрильный 
характер. Заболевание считается доброкачественным, с непрогрессирующим 
течением. В основе диагностики лежит определение повышенного уровня про-
лина и его родственного соединения пирролин-5-карбоксилата в плазме крови, 
ликворе и моче. Как правило, судороги хорошо поддаются лечению классиче-
скими противосудорожными препаратами, при сложно контролируемых при-
ступах дополнительный эффект наступает при добавлении в схему лечения пи-
ридоксина [31, 34].

  ЛЕЧЕНИЕ
В настоящее время эффективной терапией при ПЗЭ является пожизненный прием 

пиридоксина. Оптимальными дозировками считаются 100  мг/сутки у новорожден-
ных, 30 мг/кг/сутки у детей первого года жизни (максимальная доза – 300 мг/сутки), 
200–500 мг/сутки у взрослых [12]. Эта терапия направлена на контроль эпилептиче-
ских приступов, однако у многих пациентов под ее влиянием может наступать улуч-
шение в психоневрологическом статусе. При отсутствии эффекта от пиридоксина 
можно использовать пиридоксальфосфат в дозе 30 мг/кг/сутки [12]. При неполном 
терапевтическом ответе на пиридоксин или пиридоксальфосфат может добавляться 
фолиновая кислота 3–5 мг/кг/сутки [12].

Если эпилептический статус не купируется, то используются анестетики общего 
действия (мидазолам, пропофол), барбитураты, кетамин, изофлуран. Применяется 
иммуномодулирующая терапия кортикостероидами, плазмаферез, внутривенная те-
рапия иммуноглобулином.

При инфекционных заболеваниях с целью предотвращения возникновения при-
ступов рекомендовано увеличить дозу пиридоксина в два раза [12].

Важно отметить, что длительная терапия пиридоксином в больших дозах может 
привести к поражению периферической нервной системы и развитию сенсорной 
нейропатии. Нейропатия носит обратимый характер, поэтому необходимо прохо-
дить неврологический осмотр для ее исключения не реже 1 раза в 1–2 года.
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В связи с тем, что ПЗЭ представляет собой органическую ацидурию, дополнитель-
ная терапия в виде диеты с ограничением лизина также может эффективно снижать 
концентрацию производных лизина и улучшать функциональное состояние ЦНС 
[10]. Показано, что назначение аргинина в дозе 200 мг/сутки улучшает двигательные 
и вербальные функции пациентов [35]. В  ряде случаев применение только лизин-
заместительной терапии приводило к нормальному исходу развития детей с ПЗЭ 
[36]. Использование одновременно трех видов воздействия (пиридоксин, диета с 
ограничением лизина, аргинин) получило название тройной терапии.

В случае риска рождения ребенка с ПЗЭ или в случае уже подтвержденного диа-
гноза на этапе беременности матери может быть рекомендован пренатальный при-
ем пиридоксина в дозе 100 мг/сутки для профилактики внутриутробных эпилепти-
ческих приступов и необратимых повреждений головного мозга. В этом случае тера-
пию следует начинать на ранней стадии беременности с переходом на назначение 
пиридоксина ребенку после рождения. Информации о развитии побочных эффектов 
у плода при пренатальном назначении пиридоксина нет [6], однако указывается на 
то, что, несмотря на отсутствие у ребенка клинических или электроэнцефалографи-
ческих проявлений судорог, часто отмечается задержка психического развития или 
умственная отсталость [37].

  ВЫВОДЫ
1. ПЗЭ относится к группе наследственно обусловленных метаболических эпилеп-

сий вследствие мутации в гене ALDH7A1 с рядом клинических особенностей: ран-
нее начало (как правило, в неонатальном периоде), сопутствующее нарушение 
психомоторного развития, резистентность к стандартному противоэпилептиче-
скому лечению, высокая чувствительность к пиридоксину.

2. Назначение пиридоксина до получения подтвержденного генетического анализа 
оправдано у новорожденных с клинико-электроэнцефалографическими призна-
ками пиридоксин-зависимой эпилепсии, а также у новорожденных с судорогами 
без установленной этиологии, не реагирующими на стандартную противосудо-
рожную терапию.

3. Лечение пиридоксином носит пожизненный характер с влиянием как на при-
ступы, так и на психоневрологический статус. Повысить эффективность лечения 
можно дополнительным назначением диеты с ограничением лизина и аргинина.

4. В случае выявления у пациента пиридоксин-зависимой эпилепсии для дальней-
шего планирования беременностей необходимо проводить скрининг членов его 
семьи на генетическое носительство для постановки пренатального диагноза и, 
при необходимости, раннего назначения терапии.
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