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РЕЗЮМЕ
Дефицит декарбоксилазы L-ароматических аминокислот (AADC) — редкое аутосомно-рецессивное нейрометаболическое заболе-
вание, характеризующееся нарушением биосинтеза нейромедиаторов и проявляющееся расстройствами движения и вегетативной 
регуляции. 
В статье обсуждается диагностический путь и возможности терапии пациента 7 лет с тяжёлой формой дефицита AADC. Продемонстри-
ровано, что при сочетании тяжёлых неврологических (мышечная гипотония, дистония, гиперкинезы, окулогирные кризы) и вегета-
тивных (повышенное потоотделение, гиперсаливация, нарушение терморегуляции, заложенность носового дыхания, диспептические 
проявления и др.) нарушений требуется определение уровня 3-О-метилдофамина в сухих пятнах крови для исключения дефицита 
AADC. С учётом появления генной терапии, которая доступна пациентам с подтверждённым диагнозом дефицита AADC на территории 
России в рамках критериев Благотворительного фонда «Круг Добра», необходима популяризация информации о дефиците AADC в 
широких медицинских кругах, что позволит улучшить прогноз и качество жизни пациентов.
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ABSTRACT
L-aromatic amino acid decarboxylase deficiency (AADC) is a rare autosomal recessive neurometabolic disease characterized by impaired 
biosynthesis of neurotransmitters and manifested by disorders of movement and autonomic regulation.  In the article there is discussed 
the diagnostic path and treatment options for a 7-year patient with severe AADC deficiency. Combination of severe neurological disorders 
(muscular hypotension, dystonia, hyperkinesis, oculogyric crises) and autonomic disorders (increased sweating, hypersalivation, 
thermoregulation disorders, nasal congestion, dyspepsia, etc.) is clearly demonstrated to require the detection of 3-O-methyldopa in 
dried blood spots to exclude AADC deficiency. Given the emergence of gene therapy, which is available to patients with a confirmed 
diagnosis of AADC deficiency in Russia within the criteria of the Circle of Kindness Foundation, it is necessary to popularize information 
about L-aromatic amino acid decarboxylase deficiency in the general medical community, to improve the prognosis and quality of life 
in AADC patients.
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Введение

Дефицит декарбоксилазы L-ароматических ами-
нокислот (AADC) — редкое аутосомно-рецессивное 
нейрометаболическое заболевание, характеризующе-
еся нарушением биосинтеза нейромедиаторов и про-
являющееся расстройствами движения и вегетативной 
регуляции [1]. 

Фермент AADC кодируется геном DDC, мутации 
в котором приводят к снижению выработки фермента 
и, как следствие, снижению уровня биогенных ами-
нов (дофамина, серотонина, норадреналина и адре-
налина), повышению уровня их предшественников: 
L-ДОФА и 5-гидрокситриптофана. Описан 581 вари-
ант в гене DDC, большинство из которых считаются 

патогенными или вероятно патогенными; опубликова-
ны данные как минимум о 108 уникальных генотипах 
[2, 3]. Прямой корреляции между вариантами в гене 
DDC и тяжестью развития клинической симптомати-
ки не установлено, за исключением сплайс-варианта 
c.714+4A>T, распространённого в популяциях Южной 
Азии (85% мутаций в когорте пациентов из Тайваня) 
и связанного с формированием тяжёлого фенотипа 
[3–6]. 

С момента первого описания заболевания в 1990 г. 
в мире к 2020 г. сообщено о более 320 случаях, и их 
число постоянно растёт [1, 8, 9]. Точная распростра-
нённость AADC неизвестна, высокая частота заболе-
вания выявлена в Тайване — 1  : 32 000 новорождён-
ных; прогнозируемый уровень в США — 1  :  90  000, 
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в Европе — 1  : 118 000, в Японии — 1  : 182 000 [10]. 
В России известно о нескольких пациентах с AADC, 
что говорит о низкой диагностике данного заболева-
ния в нашей стране и не позволяет судить о его рас-
пространённости. 

Клинические проявления у пациентов с дефици-
том AADC варьируются, спектр симптомов включает 
двигательные, когнитивные, поведенческие и вегета-
тивные нарушения. 

Двигательные нарушения, как правило, дебютиру-
ют в 1-м полугодии жизни и проявляются мышечной 
гипотонией и мышечной слабостью, регрессом или 
задержкой темпов моторного развития. В дальней-
шем развивается экстрапирамидная симптоматика: 
дистония, гиперкинезы, гипо- и брадикинезия. Од-
ним из «красных флагов» дефицита AADC является 
появление окулогирных кризов — содружественных 
девиаций глаз, направленных преимущественно вверх 
либо латерально, длительностью от нескольких секунд 
до нескольких часов [1, 4, 11]. 

Степень когнитивных и речевых нарушений ва-
рьирует от лёгких до тяжёлых форм и, как правило, 
имеет прямую корреляцию с общей тяжестью заболе-
вания. Поведенческие нарушения представлены эмо-
циональной лабильностью, плаксивостью, раздражи-
тельностью, диссомнией [1, 4, 11]. 

Изменение вегетативной регуляции — ещё один 
«красный флаг» заболевания. Спектр вегетативных 
проявлений крайне широк: гипо- и гипертермия, ги-
персаливация, повышенная потливость, дисфагия, 
диспепсия, тошнота, рвота, заложенность носового 
дыхания, птоз, изменение артериального давления, 
частоты сердечных сокращений и т.д. 

По степени тяжести клинических проявлений 
различают три формы заболевания: лёгкую, среднюю 
и тяжёлую [11, 12]. При лёгкой форме заболевания 
экстрапирамидные нарушения менее выражены, дети, 
как правило, могут самостоятельно ходить и самосто-
ятельно есть, имеют темповую задержку психоречево-
го развития. При более тяжёлых формах клиническая 
симптоматика прогрессирует до грубой задержки пси-
хомоторного развития и выраженных экстрапирамид-
ных, вегетативных и поведенческих нарушений. 

Диагностика дефицита AADC складывается из на-
личия типичных симптомов заболевания (дистония, 
гиперкинезы, окулогирные кризы, вегетативные на-
рушения) и отсутствия патологических изменений при 
проведении инструментальных методов обследования: 
магнитно-резонансной томографии (МРТ) головно-
го мозга, электроэнцефалографии (ЭЭГ) [11, 12]. От-
сутствие отягощённого перинатального анамнеза при 
наличии клинической симптоматики может служить 
дополнительным фактором при подозрении на данное 
заболевание.

Верификация диагноза состоит из двух этапов: 
на первом этапе проводится определение концентра-
ции 3-О-метилдофамина в сухих пятнах крови, на вто-

ром этапе — молекулярно-генетическая диагностика 
методом секвенирования гена DDC по Сэнгеру.

До последнего времени лечение дефицита AADC 
носило исключительно симптоматический характер 
и состояло в индивидуальном подборе комбинации 
препаратов, влияющих на выработку и обратный за-
хват дофамина с витамином В6, являющимся ко-фак-
тором в нейромедиаторном обмене. 

Разработана генная терапия данного заболевания. 
Согласно критериям Благотворительного фонда «Круг 
Добра» на территории России пациентам с подтверж-
дённым диагнозом AADC доступна терапия эладока-
геном эксупарвовеком [13].

Ниже представлено описание клинического слу-
чая тяжёлой формы дефицита AADC у ребёнка 7 лет: 
диагностический путь и возможности терапии. 

Клинический случай
Девочка, 7 лет, от 3-й беременности (1-я и 2-я бе-

ременности закончились рождением здоровых детей), 
протекавшей на фоне инфекции мочевыводящих пу-
тей, маловодия, хронической фетоплацентарной не-
достаточности. От 3-х преждевременных экстренных 
оперативных родов на 34-й неделе гестации. Масса 
тела при рождении 1720  г. Длина тела 45 см. Оценка 
по шкале Aпгар 3/5/6 баллов. Искусственная вентиля-
ция лёгких в течение 1 сут. До 1 мес жизни выхажива-
лась в отделении патологии новорождённых с диагно-
зом: Перинатальное поражение центральной нервной 
системы гипоксически-ишемического генеза. Аспира-
ция мекониальными околоплодными водами, синдром 
дыхательных расстройств 1-го типа. Ателектаз верхней 
доли справа. Неонатальная желтуха недоношенных. 
Открытое овальное окно. Получала комплексное ле-
чение с положительным эффектом. В возрасте 1 мес 
жизни была выписана домой под наблюдение невро-
лога и педиатра. 

С рождения отмечалась задержка темпов моторно-
го и психоречевого развития, которую врачи связыва-
ли с недоношенностью и перинатальным поражением 
центральной нервной системы. 

С 2 мес жизни у девочки появилось повышенное 
потоотделение, которое требовало частой замены как 
одежды, так и постельного белья. По этому поводу на-
значались препараты витамина D, без эффекта. Также 
периодически отмечалась заложенность носового ды-
хания без катаральных проявлений, которое купирова-
лось при применении сосудосуживающих препаратов. 

В двигательной сфере с 2 мес жизни прогрессиро-
вали мышечная гипотония и мышечная слабость, де-
вочка не удерживала голову в положении на животе, 
не переворачивалась, не тянулась к игрушкам; в пси-
хопредречевом развитии отмечался комплекс ожив-
ления на обращение, гуление. Получала курсовое ле-
чение ноотропными, метаболическими препаратами, 
проводились реабилитационные занятия (массаж, ле-
чебная физкультура) — без эффекта. 



228

НЕВРОЛОГИЧЕСКИЙ ЖУРНАЛ имени Л.О. БАДАЛЯНА. 2024; 5(4): 225–232
https://doi.org/10.46563/2686-8997-2024-5-4-225-232

Клинические случаи

L.O. BADALYAN NEUROLOGICAL JOURNAL (Nevrologicheskiy zhurnal imeni L.O. Badalyana). 2024; 5(4): 225–232

Clinical cases 

В возрасте 4 мес в вечернее время на фоне эмоцио-
нального возбуждения либо резких звуков с периодич-
ностью 1 раз в неделю мама стала замечать у ребёнка 
вздрагивания с асимметричным напряжением мышц, 
сжатием кистей рук, запрокидыванием головы назад, 
заведением глаз вверх, учащённым дыханием, обиль-
ным слюнотечением. По мере роста ребёнка данные 
состояния участились до 2 раз в неделю, с 6 мес появи-
лись каждые 2 дня. Длительность пароксизмов состав-
ляла от 20 мин до нескольких часов, при этом ребёнок 
оставался в сознании, мог улыбаться, периодически 
фокусировать взгляд на окружающих предметах. Ку-
пировались пароксизмы самостоятельно, девочка за-
сыпала и после пробуждения была в своём обычном 
состоянии. Данные состояния были расценены как 
эпилептические приступы, несмотря на отсутствие 
эпилептической активности при проведении ЭЭГ. 
Девочке была инициирована противосудорожная те-
рапия, на фоне которой улучшение состояния не на-
ступало, количество пароксизмов с течением времени 
только увеличивалось. Подбор различных комбинаций 
противосудорожных препаратов не приводил к успеху. 

В возрасте 9 мес жизни ребёнок перестал самосто-
ятельно есть, был установлен назогастральный зонд. 

Ребёнок неоднократно был обследован по месту 
жительства и в федеральных клиниках. На компьютер-
ной томограмме головного мозга в возрасте 8 мес па-
тологии не выявлено. На МРТ головного мозга в воз-
расте 1 года — картина минимального диффузного 
расширения боковых желудочков (ликвородинамика 
компенсирована), сужения просвета позвоночного ка-
нала на уровне краниовертебрального перехода. Дан-
ных за очаговое/объёмное поражение вещества мозга 
не получено. 

ЭЭГ с видеомониторингом: запись начата во время 
пароксизма, клинически сопровождавшегося посто-
янной версией головы вправо и сосательными дви-
жениями, гиперсаливацией, периодическими крат-
ковременными изолированными и повторяющимися 
подёргиваниями дистальных отделов конечностей 
то справа, то слева, иногда приподниманием и опу-
сканием дистальных отделов правой руки. При этом 
на ЭЭГ регистрировалась фоновая активность бодр-
ствования, данных за эпилептическую природу заре-
гистрированных двигательных нарушений нет. 

Несмотря на полученные при обследовании дан-
ные, ребёнок наблюдался с диагнозом: Детский цере-
бральный паралич, смешанная форма. Симптоматиче-
ская эпилепсия. Задержка психоречевого развития. 

Продолжался подбор противосудорожных препа-
ратов, на фоне которых ремиссии пароксизмов не на-
ступало. 

В клинической картине после 1 года жизни у ре-
бёнка прогрессировала задержка психомоторного раз-
вития: сохранялись мышечная гипотония, вышеопи-
санные пароксизмы, длительные частые заведения 
глаз вверх, появились насильственные короткие дви-

жения конечностей, туловища, которые были расце-
нены в рамках гиперкинетических расстройств. Веге-
тативные расстройства видоизменились: уменьшилось 
потоотделение, наросли диспептические нарушения, 
сохранялась гиперсаливация. 

В возрасте 2 лет девочка была консультирована 
в частном медицинском центре, где после длительно-
го ЭЭГ с видеомониторингом было дано заключение 
о том, что пароксизмы не носят характер эпилепти-
ческих припадков и расцениваются в рамках гипер-
кинетических расстройств. Впервые был заподозрен 
наследственный характер клинических проявлений. 
Рекомендована постепенная отмена противосудорож-
ной терапии и проведение молекулярно-генетических 
исследований. 

Результаты исследований: 
•	 кариотипирование: 46,XX — кариотип нормаль-

ный женский; 
•	 тандемная масс-спектрометрия: по результатам 

исследования данных за наследственные амино-
ацидопатии, органические ацидурии и дефекты 
митохондриального бета-окисления не выявлено;

•	 исследование на лизосомные болезни накопле-
ния: активность измеренных лизосомных фермен-
тов в пределах референсных значений;

•	 полное геномное секвенирование (результаты от 
ноября 2020 г.): не выявлено вариантов в генах, 
являющихся наиболее вероятной причиной забо-
левания, а также вариантов, имеющих один и бо-
лее признаков патогенности. Выявлен гетерози-
готный вариант с неизвестным клиническим зна-
чением в гене CTCF, который ответственен за 
аутосомно-доминантное нарушение интеллекту-
ального развития 21 типа (OMIM #615502). Дан-
ный вариант валидирован по Сэнгеру и был обна-
ружен у матери ребёнка. Также выявлены вариан-
ты носительства в генах рецессивных заболеваний: 
KRT18, SLC25A42, ADCY3, INTU. Вариаций числа 
копий генов, митохондриальных вариантов, из-
менений, связанных с экспансией TNR, не выяв-
лено. Обращает внимание то, что при проведении 
исследования не выявлено мутаций в гене DDC.

Таким образом, результаты молекулярно-генети-
ческих исследований не позволили своевременно ве-
рифицировать диагноз. 

В период с 2 до 6 лет клиническая симптоматика 
прогрессировала, сохранялся спектр экстрапирамид-
ных и вегетативных расстройств. Нарастала длитель-
ность дистонических атак, окулогирных кризов, про-
грессировали диспептические нарушения, потеря ве-
са, нарушения цикла сон/бодрствование. 

В 2023 г. — на приёме неврологом по месту житель-
ства клиническая картина: генерализованная мышеч-
ная гипотония, окулогирные кризы, грубое наруше-
ние моторного и психоречевого развития, дистонии, 
гиперкинезы, избыточная потливость, заложенность 
носа, нарушения сна, отсутствие изменений на МРТ 
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головного мозга, несмотря на отсутствие мутаций 
в гене DDC при проведении полногеномного секве-
нирования. Заподозрен дефицит AADC. В медико-ге-
нетическом центре ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 
проведено определение концентрации 3-О-метилдо-
фамина: получено значительное превышение рефе-
ренсных значений: первая проба — 623,24 нг/мл; вто-
рая — 707,17 нг/мл (при норме ≤ 355 нг/мл). 

С учётом полученных данных было проведе-
но прямое секвенирование гена DDC, который 
кодирует AADC. Исследованы экзоны 02-14 ге-
на DDC с прилегающими интронными областями. 
В экзоне 08 выявлен нуклеотидный вариант c.818C>A 
(chr7:50566904G>T; NM_001082971.2) в гетерози-
готном состоянии, приводящий к аминокислотно-
му варианту p.A273D, не описанному в контрольной 
выборке gnomAD, v.  2.1.1. Согласно международной 
базе данных OMIM, мутации в гене DDC выявлены 
у пациентов c дефицитом AADC (OMIM #608643), на-
следуемым по аутосомно-рецессивному типу. Второго 
варианта в гене DDC, который бы подтверждал заболе-
вание, не выявлено. 

После получения результатов уровня 3-О-метил-
дофамина девочке была начата комплексная симпто-
матическая терапия (стимуляторы дофамина, инги-
биторы обратного захвата дофамина, витамин В6), на 
фоне которой была достигнута стабилизация состоя-
ния; кратность длительных дистонических атак сокра-
тилась до 2 раз в месяц. 

В октябре 2023 г. установлена гастростома по месту 
жительства.

В ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» девочка наблю-
дается с октября 2023 г. В отделении психоневрологии 
и нейрореабилитации Центра детской психоневро-
логии ребёнку проведено комплексное обследование 
с участием мультидисциплинарной команды специа-
листов (ЛОР-врач, офтальмолог, ортопед, кардиолог, 
торакальный хирург, эндокринолог, диетолог, врач 
лечебной физкультуры, физиотерапевт, психолог, де-
фектолог). 

При первом поступлении в соматическом статусе: 
общее состояние тяжёлое. Вес 10,6 кг. Рост стоя 107 см. 
Площадь поверхности тела 0,56 м2. Состояние питания 
понижено. Кожные покровы розовые, чистые от сыпи, 
сухие, носитель гастростомы. Слизистые оболочки ро-
зовые, чистые. Подкожная клетчатка развита слабо, 
распределена равномерно. Лимфатическая система без 
системного увеличения. Выраженных костных дефор-
маций нет. Органы дыхания: носовое дыхание свобод-
ное. Сатурация 96–98%, частота дыхания — 28 в ми-
нуту. В лёгких дыхание жёсткое, проводится во все 
отделы, по всей поверхности лёгких выслушиваются 
проводные хрипы. Органы кровообращения: частота 
сердечных сокращений — 85–110 уд/мин, артериаль-
ное давление — 90/45 мм рт. ст., область сердца визу-
ально не изменена. Верхушечный толчок определяется 
в V межреберье, не изменён. Границы не изменены. 

Тоны сердца умеренной звучности, ритмичные. Орга-
ны пищеварения: язык розовый. Живот безболезнен-
ный при пальпации во всех отделах. Печень не увели-
чена, край эластичный, безболезненный. Селезёнка 
не пальпируется. Стул ежедневно, кашицеобразный. 
Мочеполовая система: мочеиспускание свободное, 
безболезненное. Дизурических явлений нет. Отмеча-
ется выраженная потливость.

В неврологическом статусе: ребёнок в сознании, 
в ответ на обращение взгляд фиксирует, за предмета-
ми следит, улыбается. Рассеивает гласные звуки. Че-
репные нервы: II — зрение сохранено, D = S. III, IV, 
VI — глазные щели симметричны, S = D. Движения 
глаз вверх, вниз, в стороны не ограничены. Зрачки: 
округлой формы, 3 мм, D = S, реакции на свет прямая, 
содружественная сохранены. V — движения нижней 
челюсти, трофика жевательных мышц не нарушены. 
VII — иннервация мимических мышц лица симме-
трична. VIII — слух сохранен. Нистагма нет. Глоточ-
ные и небные рефлексы сохранены. Грудинно-клю-
чично-сосцевидные мышцы симметричны, голова — 
по средней линии. XII — положение языка по средней 
линии.

Моторная сфера: объём пассивных движений 
не ограничен. Мышечный тонус диффузно снижен. 
Мышечная сила на 3 балла в руках и ногах. Трофика 
мышц снижена, D = S. Сухожильные рефлексы с верх-
них и нижних конечностей вызываются, снижены,  
D = S. Брюшные рефлексы сохранены. Двигательные 
навыки: голову непродолжительно может удерживать 
в вертикальном положении, не переворачивается, 
не садится, не сидит, не ходит. У ребёнка отмечаются 
дистонические атаки с окулогирными кризами во вто-
рой половине дня и в вечернее время, 1–2 раза в не-
делю с десатурацией, хореоатетоидные гиперкинезы 
с вовлечением мышц диафрагмы, гиперсаливацией, 
десатурацией, чаще — во второй половине дня; редкие 
гипокинетические эпизоды.

По данным ЭЭГ с видеомониторингом региональ-
ной патологической активности не выявлено.

В связи с наличием диспептических явлений 
в виде рвоты, тошноты, низкой прибавки массы тела 
ребёнку проведено дообследование — рентгеногра-
фия с барием. Рентгенологическая картина гастро-
эзофагеального рефлюкса II–III степени, недоста-
точности кардии (нельзя исключить скользящую 
грыжу пищеводного отверстия диафрагмы). С целью 
оценки структурных нарушений выполнена эзофа-
гогастродуоденоскопия под наркозом, по результа-
там которой выявлены катаральный рефлюкс-эзо-
фагит, признаки умеренно выраженной недостаточ-
ности кардии. По результатам обследований ребёнок 
консультирован гастроэнтерологом, выставлен ди-
агноз: «Гастроэзофагеальная рефлюксная болезнь 
с рефлюкс-эзофагитом II–III  степени». Назначено 
консервативное лечение без выраженного положи-
тельного лечения, при повторной госпитализации 
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проведена хирургическая коррекция гастроэзофаге-
ального рефлюкса. 

Учитывая вегетативные проявления заболевания 
и частую заложенность носового дыхания, ребёнок 
осмотрен оториноларингологом, даны рекомендации 
по увлажнению слизистой оболочки носа и примене-
нию сосудосуживающих препаратов. Коррекция гипер-
саливации проводилась путём введения ботулотоксина 
типа А в слюнные железы с положительным эффектом. 

В связи с угрозой развития гипогликемических со-
стояний, низкой массой тела  девочка была консульти-
рована диетологом и эндокринологом, проведена кор-
рекция рациона питания с подбором лечебной смеси. 
Для оценки минеральной плотности костной ткани 
проведена денситометрия с учётом костного возраста. 
Минеральная плотность костей ниже возрастных значе-
ний. Минеральная плотность костной ткани 0,463 г/см2,  
Z-score = –2,4 (норма от –2,0 до 2,0). В терапию введе-
ны препараты кальция. 

При комплексном ультразвуковом исследовании 
в почках и мочевом пузыре обнаружены умеренные 
диффузные паренхиматозные изменения, в щитовид-
ной железе патологии не выявлено.

Ребёнок консультирован генетиком: учитывая 
данные анамнеза жизни и заболевания, клиниче-
скую картину и результаты проведённого обследо-
вания, диагноз «дефицит AADC» (OMIM #608643) 
не вызывает сомнений, однако необходимо выяв-
ление второго нуклеотидного варианта или делеции 
в гене DDC для молекулярно-генетического под-
тверждения диагноза. 

Далее были запрошены данные полногеномного 
секвенирования ребёнка в формате fastq. В медико-ге-
нетическом центре ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 
проведён их повторный анализ. В процессе биоинфор-
матического анализа данных, полученных методом вы-
сокопроизводительного секвенирования, заподозрена 
протяжённая дупликация chr7:50472498_50482063dup, 
включающая экзон 11 гена DDC. Дупликация под-
тверждена методом количественной полимеразной 
цепной реакции в режиме реального времени. 

В дальнейшем у родителей ребёнка проведе-
но исследование экзона 11 и хромосомной области 
chr7:50476576_50476700 в гене DDC. У матери выявлен 
нуклеотидный вариант c.818C>A (chr7:50499206G>T; 
NM_001082971.2) в гетерозиготном состоянии, приво-
дящий к аминокислотному варианту p.A273D, не опи-
санный в контрольной выборке gnomAD, v. 4.0.0. Про-
тяжённой дупликации chr7:50472498_50482063dup 
в гене DDC не выявлено.

У отца ребёнка выявлена протяжённая дупликация 
(chr7:?_50476576_50476700_?dup; NM_001082971.2) 
в гетерозиготном состоянии. Согласно международ-
ной базе данных OMIM, мутации в гене DDC описа-
ны у пациентов c дефицитом AADC, наследуемом по  
аутосомно-рецессивному типу. Нуклеотидного вари-
анта chr7:50499206G>T в гене DDC не выявлено.

Таким образом, в возрасте 7 лет диагноз: дефицит 
AADC у ребёнка был верифицирован молекулярно-ге-
нетическими методами. 

На протяжении всего периода наблюдения в ФГАУ 
«НМИЦ здоровья детей» девочке проводили подбор 
комбинированной симптоматической терапии, влияю
щей на выработку и обратный захват дофамина в соче-
тании с применением витамина В6. На фоне терапии 
отмечалась флуктуация клинической симптоматики, 
однако стойкой положительной динамики не было. 
В настоящее время девочка готовится к проведению 
генной терапии, которая останавливает неуклонно про-
грессирующее течение дефицита AADC. 

Заключение

Представленный клинический случай демонстри-
рует трудности «диагностического пути» пациента 
с дефицитом AADC. Низкая информированность вра-
чей об этом редком наследственном заболевании и от-
сутствие настороженности снижают вероятность свое
временной диагностики и лечения данной категории 
пациентов. 

Широкий спектр клинических проявлений, вклю-
чающий двигательные, вегетативные, поведенческие, 
когнитивные нарушения, также осложняет раннее 
выявление заболевания. При сочетании симптомов 
мышечной гипотонии, дистоний, гиперкинезов, оку-
логирных кризов и вегетативных нарушений (повы-
шенного потоотделения, гиперсаливации, нарушении 
терморегуляции, заложенности носового дыхания, дис-
пептических проявлений и др.) требуется определение 
уровня 3-О-метилдофамина в сухих пятнах крови для 
исключения дефицита AADC. Следует отметить, что 
наличие неврологической симптоматики в большин-
стве случаев не сопровождается изменениями на МРТ 
головного мозга, что также может служить одним из до-
полнительных критериев при верификации диагноза. 

С учётом появления генной терапии необходима 
популяризация информации о дефиците AADC в ши-
роких медицинских кругах, что позволит улучшить 
прогноз и качество жизни пациентов.
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