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РЕЗЮМЕ
Введение. Атаксический детский церебральный паралич (аДЦП) — наименее распространённая среди всех форм ДЦП, встречается 
реже, чем у 1 из 10 пациентов с ДЦП. К возрасту 5 лет более чем у половины из этих детей диагноз пересматривается, и подтверждают-
ся другие состояния, не связанные с ДЦП. Накапливаются данные о том, что фенотипическое сходство с аДЦП может быть у ряда гене-
тических заболеваний. Некоторые из них проявляются с рождения, другие манифестируют позже и имеют прогрессирующее течение.
Цель исследования — изучить особенности клинической картины, лабораторных и инструментальных данных, позволяющих отли-
чить пациентов с аДЦП от пациентов с наследственными формами атаксий.
Материалы и методы. В исследование были включены 59 детей в возрасте от 1 года до 3 лет 8 мес, которые были распределены  
на 3 группы: с подтверждённым аДЦП (n = 29), наследственными заболеваниями (атаксия с подтверждённым генетическим диагнозом) 
(n = 13), прогрессирующей атаксией предположительно генетической природы, окончательно не верифицированной (n = 17). Всем 
детям проводились детальная оценка анамнеза, исследование неврологического статуса, нейровизуализация (МРТ). Выраженность 
двигательных нарушений оценивали с помощью шкалы GMFSC, а степень тяжести атаксии — по разработанной нами Педиатрической 
шкале атаксии (ПША). При исследовании с помощью ПША проводилась оценка в баллах развития моторных навыков и симптомов, 
указывающих на поражение структур ЦНС, отвечающих за координацию движений. По общей сумме баллов тяжесть атаксии рассма-
тривали как лёгкую (1–8 баллов), среднюю (9–13 баллов) и тяжёлую (14–23 баллов). Все пациенты наблюдались в динамике на протя-
жении 5 лет.
Результаты. При включении в исследование между группами отсутствовали значимые различия средних балльных оценок по ПША, и 
у большинства пациентов определялась атаксия средней тяжести. Однако динамика оценок по ПША за 5-летний период наблюдения 
пациентов оказалась разнонаправленной: у детей с аДЦП они имели тенденцию к стабилизации и постепенному улучшению, тогда как 
для пациентов групп с наследственными и предположительно генетическими атаксиями характерным было их неуклонное ухудшение 
в связи с нарастанием двигательных расстройств. Следует подчеркнуть сходство динамики показателей по ПША у пациентов двух 
последних групп.
По данным МРТ, в группе аДЦП преобладали изменения, типичные для гипоксически-ишемического поражения в виде перивентри-
кулярной лейкопатии (73,3%). Другой часто выявляемой патологией была гипоплазия мозжечка (46,4%). В группе наследственно обу-
словленной атаксии перивентрикулярная лейкопатия встречалась несколько реже (61,5%), другими находками были корковая атро-
фия (30,7%), гипомиелинизация (7,6%), гипоплазия ствола мозга (7,6%) и атрофия мозжечка (7,6%).
Заключение. Основными дифференциально-диагностическими критериями между наследственно обусловленными атаксиями и  
аДЦП являются прогрессирование клинической картины болезни, нарастание изменений на МРТ и молекулярно-генетическое выяв-
ление мутаций, которые вызывают заболевания, сопровождающиеся атаксией в детском возрасте.
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ABSTRACT
Introduction. Ataxic cerebral palsy (CP) is the least common of all forms of CP, occurring in less than 1 in 10 CP patients. By the age of 5 years, 
more than half of these children have their diagnosis reconsidered and other conditions not related to CP are confirmed. There is accumulating 
evidence that a number of genetic diseases may be characterized by phenotypic similarities to the ataxic form of CP. Some of them manifest 
themselves from birth, while others manifest later and have a progressive course.
Objective. To study the features of the clinical picture, laboratory, and instrumental data that allow distinguishing patients with ataxic СP from 
patients with hereditary forms of ataxia.
Materials and methods. The study included fifty nine children aged 1 to 3 years and 8 months, who were divided into three groups: with 
confirmed ataxic CP (n = 29), hereditary diseases (ataxia with a confirmed genetic diagnosis) (n = 13), with progressive ataxia of presumably 
genetic origin, not finally verified (n = 17). All children underwent a detailed assessment of the anamnesis, neurological examination, neuro-
imaging (MRI). The severity of motor disorders was assessed using the GMFSC scale, and the severity of ataxia was assessed using the Pediatric 
Ataxia Scale (PAS) developed by us. The PAS was used to evaluate the development of motor skills and symptoms indicating to the impairment 
of the central nervous system structures responsible for the coordination of movements. According to the total score, the ataxia severity was 
considered as mild (1–8 points), moderate (9–13 points) and severe (14–23 points). All patients were followed for 5 years.
Results. At inclusion in the study, there were no significant differences in the PAS average scores between the groups, and most patients had 
moderate ataxia. However, the trend in the PSA scores over the five-year observation period of patients turned out to be multidirectional: in 
children with ataxic CP, they tended to stabilize and gradually improve, whereas for patients in the groups with hereditary and presumably 
genetic ataxias, their steady deterioration was characteristic due to the increase in motor disorders. It should be emphasized that the trend in 
the PSA scores in patients of the last two groups are similar.
According to MRI data, changes typical of hypoxic-ischemic lesion in the form of periventricular leukopathy prevailed in the CP group (73.3%). 
Another frequently detected abnormality was cerebellar hypoplasia (46.4%). In the group of hereditary ataxias, periventricular leukopathy 
was somewhat less common (61.5%), other findings were cortical atrophy (30.7%), hypomyelination (7.6%), brainstem hypoplasia (7.6%) and 
cerebellar atrophy (7.6%).
Conclusion. The main criteria of differential diagnosis between hereditary ataxias and the ataxic form of CP are represented by the progression 
in the clinical picture of the disease, increasing abnormalities on the MRI and molecular genetic identification of mutations that determine 
diseases accompanied by ataxia in childhood.
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Введение

Атаксический детский церебральный паралич 
(аДЦП) — наименее распространённая среди всех 
форм ДЦП, встречается реже, чем у 1 из 10 пациентов 
с ДЦП [1–6]. Кроме того, к возрасту 5 лет более чем 
у половины из этих детей диагноз пересматривается 
и подтверждаются состояния, не связанные с ДЦП, 
что указывает на ошибочность первоначального ди-
агноза [1, 7, 8]. Во многих случаях атаксия с ранним 
началом бывает признаком генетически детермини-
рованных заболеваний с прогрессирующим течением.

Клинический интерес к изучению мозжечко-
вых атаксий в детском возрасте появился после ра-
бот Николауса Фридрейха, который опубликовал 
свою первую статью о «семейной спинно-мозжечко-
вой дегенерации» в 1861 г. и описал её новые случаи 
в 1863 и 1876 гг. [9]. В последующие десятилетия дру-
гие авторы также наблюдали подобных пациентов, 
и «болезнь Фридрейха» стала считаться отдельной но-
зологической единицей. 

Работы Н. Фридрейха усилили интерес к раз-
личным формам атаксии в детском возрасте. Были 
представлены пациенты, у которых неврологическое 
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расстройство проявлялось с рождения и не было про-
грессирующим. Такие истории болезни были обоб-
щены и изучены в конце XIX в. Зигмундом Фрейдом, 
занимавшимся в то время ДЦП. Он заключил, что эти 
случаи не имели отношения к болезни Фридрейха, 
а представляли собой особую форму врождённого 
церебрального паралича. В 1897 г. З. Фрейд впервые 
предложил специальную категорию «атаксический це-
ребральный паралич» [9].

Исследования в этом направлении продолжил 
Фредерик Баттен, который в 1903 г. описал 8 детей 
с врождённой мозжечковой атаксией, названной им 
«церебеллярной диплегией» [10]. Лишь у 3 из них 
в анамнезе имелись указания на патологические ро-
ды. Клиническими проявлениями были замедленное 
двигательное развитие, нарушения координации дви-
жений и речи, тремор, у всех пациентов, кроме одно-
го, — мышечная гипотония, у некоторых — нистагм. 
Ф. Баттен подчеркнул, что с возрастом состояние па-
циентов с атаксией улучшалось, и они начинали са-
мостоятельно передвигаться без поддержки. Он пола-
гал, что врождённая атаксия может быть результатом 
повреждения мозжечка во время родов, а в некоторых 
случаях — пороков развития головного мозга. Баттен 
рассматривал её как отдельное заболевание, отличное 
от атаксии Фридрейха [8, 10]. Он также отмечал, что 
атаксия в детском возрасте может быть приобретённой 
в результате энцефалопатий, осложняющих инфекци-
онные заболевания, а также внутричерепных абсцес-
сов и опухолей.

В 1909 г. немецкий невролог О. Фёрстер при опи-
сании 4 случаев мозжечковой атаксии отметил, что 
их клинические проявления несколько отличались 
от ранее описанных, и назвал их примерами «атони-
чески-астатического ДЦП», который следует разгра-
ничивать от врождённой мозжечковой атаксии [9]. 
О. Фёрстер предположил, что это состояние не было 
связано исключительно с поражением мозжечка, по-
скольку в 2 похожих случаях при аутопсии был обна-
ружен атрофический склероз лобных долей. Он также 
считал, что существуют переходные синдромы между 
«атонически-астатическим ДЦП» и «церебральной 
диплегией», поскольку у некоторых пациентов с вы-
раженными нарушениями координации движений ко-
нечностей наблюдались повышение мышечного тону-
са, усиление сухожильных рефлексов и патологиче-
ские разгибательные подошвенные рефлексы.

Значительный вклад в изучение атаксической фор-
мы ДЦП внесли Л.О. Бадалян и соавт. [11]. Предлагая 
классифицировать формы ДЦП для раннего и старше-
го возраста, они обозначили гипотоническую форму 
ДЦП, «поскольку выраженная мышечная гипотония 
у детей первого года жизни является основным сим-
птомом формирующихся в дальнейшем атактической 
и атонически-астатической форм» [11, с. 15]. Обра-
щая внимание на то, что на различиях между этими 
формами акцентировал внимание ещё О.  Фёрстер, 

они охарактеризовали их следующие клинические 
особенности: «При атонически-астатической форме 
резко затруднено принятие вертикальной позы, не-
возможно сохранение положения тела в пространстве, 
выражена мышечная гипотония вследствие дефекта 
системы постурального контроля. Эти нарушения, как 
правило, сопровождаются тяжёлой умственной от-
сталостью и задержкой речевого развития» [11, с. 15]. 
При атактической форме способность удерживать 
позу нарушена нерезко. Со временем дети обучаются 
сидеть, стоять и ходить. В клинической картине до-
минируют расстройства координации движений. Мы-
шечная гипотония умеренная. Психические и речевые 
нарушения выражены не столь грубо, как при атони-
чески-астатической форме, а иногда интеллект нор-
мальный» [11, с. 15]. Кроме того, Л.О. Бадалян и соавт. 
«пришли к заключению о необходимости включения 
в классификацию ряда смешанных форм, таких как 
спастико-атактическая, спастико-гиперкинетическая, 
атактико-гиперкинетическая» [11]. В современных 
классификациях и публикациях представлена единая 
атаксическая форма ДЦП, но история изучения этого 
состояния и клиническая практика свидетельствуют 
о вариабельности клинических проявлений внутри 
данной группы пациентов.

ДЦП определяется международными экспертами 
как группа стабильных, непрогрессирующих наруше-
ний развития моторики и поддержания позы, возник-
ших вследствие непрогрессирующего повреждения  
и/или аномалии развивающегося головного мозга 
у плода или новорождённого ребёнка, которые при-
водят к ограничению функциональной активности 
[1–3, 12]. В пользу диагноза ДЦП свидетельствуют 
указания на воздействие патологического фактора 
в анте-, интра- или постнатальном периодах, нару-
шения моторного развития и двигательной функции, 
непрогрессирующие структурные изменения ЦНС 
при нейровизуализации; часто встречаются сопутству-
ющие нарушения (сенсорные, когнитивные, речевые, 
поведенческие, симптоматическая эпилепсия) и вто-
ричные ортопедические осложнения [1–3, 12, 13].

аДЦП характеризуется нарушением координации 
мышечной деятельности, что проявляется в снижении 
точности, силы и ритма движений. Типичными при-
знаками являются туловищная и локомоторная атак-
сия, дисметрия, интенционный тремор и мышечная 
гипотония [1–6]. Особенностью аДЦП является отно-
сительно редкое выявление структурных изменений 
головного мозга при нейровизуализации: более чем 
у половины пациентов МРТ остаётся в пределах нор-
мы, у 30–40% выявляется гипоплазия мозжечка раз-
ной степени выраженности [5, 14].

Накапливаются данные о том, что фенотипиче-
ским сходством с аДЦП может обладать ряд генети-
ческих заболеваний [3, 5, 8, 15–17]. Некоторые из них 
проявляются с рождения, другие манифестируют поз-
же и имеют прогрессирующее течение.
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Цель исследования — выявление особенностей 
клинической картины, лабораторных и инструмен-
тальных данных, позволяющих отличить пациентов 
с аДЦП от пациентов с наследственными формами 
атаксий.

Материалы и методы 
Критериями диагноза аДЦП и включения в иссле-

дование были:
•	 указание в анамнезе на воздействие патологиче-

ского фактора в перинатальном периоде (небла-
гополучие беременности, осложнения родов, па-
тология в неонатальном периоде);

•	 мышечная гипотония с раннего возраста;
•	 наличие двигательных нарушений в виде атаксии 

туловища (при сидении) или походки, дисметрии 
при захватывании предметов;

•	 признаки постгипоксических или постгеморраги-
ческих изменений ЦНС по данным МРТ или ней-
росонографии;

•	 отсутствие указаний на травматическое поврежде-
ние нервной системы, перенесённое острое нару-
шение мозгового кровообращения, опухоль, ау-
тоиммунное и инфекционное заболевание нерв-
ной системы, приём лекарственных препаратов и 
других веществ, вызывающих нарушения двига-
тельной сферы.

Всем детям проводилась детальная оценка анам-
неза: анализ течения беременности, родов, становле-
ния двигательных, психических и речевых функций, 
текущего неврологического и соматического статуса. 
Для оценки психомоторного развития у детей до 6 лет 
использовался Денверский скрининговый тест [18]. 
Выраженность двигательных нарушений оценивали 
с помощью шкалы GMFSC [19], степень тяжести атак-
сии — по разработанной нами Педиатрической шкале 
атаксии (ПША) (табл. 1). 

ПША была создана на основании опыта исполь-
зования Международной объединённой шкалы оцен-
ки атаксии ICARS [20] и шкалы оценки двигательной 
функции и тяжести опсоклонус-миоклонус синдрома 
[21]. При исследовании с помощью ПША проводили 
оценку в баллах развития моторных навыков и симпто-
мов, указывающих на поражение структур ЦНС, отве-
чающих за координацию движений (табл. 1), по общей 
сумме баллов выраженность клинических проявлений 
атаксии классифицировали как лёгкую (1–8 баллов), 
среднюю (9–13 баллов) и тяжёлую (14–23 баллов).

Лабораторное исследование включало общий 
и биохимический анализы крови, исследование 
ацилкарнитинов и аминокислот методом тандемной 
масс-спектрометрии, газохроматографический ана-
лиз мочи. Проводили МРТ головного мозга, элек-
троэнцефалографию, по показаниям — электроней-
ромиографию (стимуляционную и игольчатую). Па-
циенты наблюдались у специалистов (офтальмолога, 
генетика), а также направлялись на молекулярно-ге-

нетическое обследование, объём которого определял 
врачом-генетик.

Всего в исследование были включены 59 пациентов 
(36 мужского и 23 женского пола) в возрасте от 1 года 
до 3 лет 8 мес с первоначальным направительным ди-
агнозом аДЦП. Все пациенты наблюдались нами в ди-
намике на протяжении 5 лет.

Результаты
По данным, полученным в ходе комплексного об-

следования и динамического наблюдения, 59 пациен-
тов были распределены на 3 группы (табл. 2): с под-
тверждённым аДЦП (n = 29), наследственными забо-
леваниями (атаксия с подтверждённым генетическим 
диагнозом) (n = 13), с прогрессирующей атаксией 
предположительно генетической природы, оконча-
тельно не верифицированной (n = 17).

Средний возраст на момент включения в исследо-
вание был несколько выше в группе аДЦП (2,8 года), 
что представляется логичным, т. к. окончательный ди-
агноз ДЦП чаще выставляется позже, после попыток 
самостоятельной ходьбы. В группах наследственной 
и предположительно генетической атаксии средний 
возраст был ниже (1,8 и 1,7 года соответственно), что 
может быть связано с ранней манифестацией выра-
женной неврологической симптоматики и её дальней-
шим нарастанием. При этом пациенты 3 групп суще-
ственно не различались по гестационному возрасту 
и массе тела при рождении.

По уровням GMFSC (двигательная активность) 
в группе аДЦП наблюдалось больше тяжёлых форм 
(III уровень — 15 из 29), в то время как в группе на-
следственной атаксии не было пациентов с лёгкими 
формами (GMFSC I отсутствует), и у большинства 
пациентов уровень GMFSC соответствовал II–III  
(табл. 2). Это показывает, что выраженные двигатель-
ные нарушения характерны как для аДЦП, так и для 
наследственных атаксий, но отсутствие лёгких форм 
в генетической группе может служить дополнитель-
ным диагностическим ориентиром.

Исследование раннего анамнеза показало, что 
в группе пациентов с аДЦП чаще регистрировались 
факторы перинатального риска (патология тече-
ния беременности и родов) — всего в 93,1% случаев  
(табл. 3), в частности, фетоплацентарная недостаточ-
ность (17,2%), преждевременные роды (13,8%), экс-
тренное кесарево сечение (31%).

В группах пациентов с наследственно обусловлен-
ной и предположительно генетической атаксией пато-
логическое течение беременности и родов отмечалось 
несколько реже — в 76,9 и 70,6% случаев соответствен-
но. Это подтверждает, что у пациентов с атаксией при 
отсутствии значимых указаний на отягощённый пери-
натальный анамнез необходима настороженность в от-
ношении возможных генетических заболеваний. 

С другой стороны, угроза прерывания беременно-
сти чаще встречалась в анамнезе пациентов с атаксией 
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Таблица 1. Педиатрическая шкала атаксии

Table 1. Pediatric Ataxia Scale

Навык/симптом
Skill/symptom

Оценка, баллы
Assessment, scores

0 1 2 3 4

При ходьбе пошатывание из 
стороны в сторону (расстояние 
5 м, даются 3 попытки, 
оценивается лучшая)*
Staggering from side to side when 
walking (distance 5 meters, 3 
attempts are given, the best is 
evaluated)*

Нет пошатывания
No staggering

Лёгкая неустойчивость 
при самостоятельной 

ходьбе (с широким 
основанием или 

штампованная походка)
Slight instability when 
walking independently 

(with a wide base or 
stamped gait)

Умеренная 
неустойчивость при 

самостоятельной 
ходьбе (с широким 

основанием или 
штампованная 

походка)
Moderate instability 

when walking 
independently (with a 
wide base or stamped 

gait)

Ходьба с 
поддержкой
Walking with 

support

Не может 
пройти, 
падает
Can’t 

walk, falls

Титубация головы (тремор 
головы в вертикальном 
положении)
Titubation of the head (head 
tremor in the upright position)

Нет
Absent

Eсть
Present

Из положения стоя спиной  
к исследователю ребёнок 
поворачивается на 180° после 
обращения к нему по имени*
From a standing position with his 
back to the researcher, the child 
turns 180 degrees after addressing 
him by name*

Выполняет  
без затруднений

Performs without difficulty

Выполняет  
с затруднениями

Performs with difficulty

Не может  
выполнить

Can’t perform

Оценка в положении сидя 
(ножки вместе, на твёрдой 
поверхности, руки согнуты)*
Assessment in a sitting position 
(legs together, on a hard surface, 
arms bent)*

Сидит устойчиво, может 
манипулировать предме-
тами, может завести руку 
за спину (взять игрушку, 

лежащую за спиной)
Sits steadily, can manipulate 

objects, can put his hand 
behind his back (take a toy 

lying behind his back)

Сидит, покачиваясь  
из стороны в сторону, 

без опоры на руки
Sits, swaying from side to 
side, without support on 

his hands

Сидит только с 
опорой на руки

Sits only with support 
on his hands

Не 
удерживает 
равновесия
Doesn’t keep 
his balance

Затруднения при достижении 
позиции стоя из положения 
сидя (3 попытки)*
Difficulty reaching a standing 
position from a sitting position  
(3 attempts)*

Встаёт без опоры
Stands up without support

Встаёт с затруднени-
ями/не с первой 

попытки
Stands up with difficul-

ties/not on the first 
attempt

Встаёт у опоры
Stands at the support

Не может 
встать

Can’t stand 
up

Стояние в свободной позе*
Standing in a free pose*

Стоит устойчиво
Stands steadily

Лёгкое покачивание
Slight swaying

Умеренное 
покачивание

Moderate swaying

Грубая 
неустойчи-

вость
Severe 

instability

Падает
Falls

Захват предметов одной рукой*
Grasping objects with one hand*

Захватывает быстро и 
чётко, без поправочных 

движений
Captures quickly and clearly, 

without corrective move-
ments

Поправочные движения
Corrective movements

Промахивается при 
захватывании
Misses when 

capturing

Не может 
захватить 
предмет, 

использует 
вторую руку
Can’t grasp 
object, uses 
second hand

Нистагм взора
Gaze nystagmus

Нет
Absent

Преходящий
Transitory

Постоянный 
умеренный

Permanent moderate

Постоян-
ный грубый
Permanent 

severe

Примечание. *Оцениваются по отношению к возрастной норме. 
Note. *Assessed in relation to the age norm.
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Таблица 2. Характеристика групп пациентов при включении в исследование

Table 2. Characteristics of patient groups when included in the study

Показатель
Parameter

аДЦП
aCP

Атаксия с подтверждённым 
генетическим диагнозом

Ataxia with a confirmed genetic 
diagnosis

Прогрессирующая атаксия, 
генетически не верифицированная

Progressive ataxia, not genetically 
verified

Число пациентов, n (%)
Number of patients, n (%) 29 (49.2%) 13 (22%) 17 (28.8%)

Число мальчиков : девочек
Number of boys : girls 20 : 9 6 : 7 10 : 7

Средний возраст при включении в исследование, 
лет; М ± SD
Average age at inclusion in the study, years; M ± SD

2.8 ± 0.6 1.8 ± 0.5* 1.7 ± 0.6*

При рождении:
At birth:

гестационный возраст, нед.; М ± SD
gestational age, weeks; M ± SD 37.7 ± 3.0 38.5 ± 1.5 38.4 ± 1.2

масса тела, г; М ± SD
body weight, g; М ± SD 2960.6 ± 727.6 3025.4 ± 505.7 3342.9 ± 388.6

Число пациентов с GMFSC
I/II/III/IV уровень
Number of patients with GMFSC levels I/II/III/IV

6/8/15/0 0/6/7/0 4/9/4/0

Число пациентов с атаксией лёгкой/средней/
тяжёлой степени по ПША
Number of patients with mild/moderate/severe 
ataxia on PAS assessment

9/15/5 0/13/0 3/13/1

Средняя оценка по ПША, баллы; М ± SD
Average PAS score, points; M ± SD 9.7 ± 3.9 10.5 ± 1.5 10.3 ± 2.5

Примечание. *р < 0,05 по сравнению с группой аДЦП (U-критерий Манна–Уитни).
Note. * — differences are significant with the group of ataxic CP on the Mann–Whitney U-test (p < 0.05).

Таблица 3. Патология течения беременности и родов в 3 группах пациентов, n (%)

Table 3. Abnormalities of pregnancy and childbirth in three groups of patients, n (%)

Патология течения беременности и родов
Abnormalities of the course of  pregnancy and 

childbirth

аДЦП
Ataxic cerebral palsy

n = 29

Атаксия с подтверждённым 
генетическим диагнозом

Ataxia with a confirmed genetic 
diagnosis

n = 13

Прогрессирующая атаксия, 
генетически не верифицированная

Progressive ataxia, not genetically 
verified
n = 17

Угроза прерывания беременности
Threat of pregnancy termination 8 (27.5%) 9 (69.2%) 8 (47.1%)

Фетоплацентарная недостаточность
Fetoplacental insufficiency 5 (17.2%) 1 (7.7%) –

Частичная отслойка плаценты
Partial placental abruption – – 1 (5.9%)

Гестоз
Gestosis 2 (6.9%) – 1 (5.9%)

Преждевременные роды
Premature birth 4 (13.8%) 1 (7.7%) 1 (5.9%)

Экстренное кесарево сечение
Emergency caesarean section 9 (31%) 1 (7.7%) 1 (5.9%)

Всего случаев патологического течения 
беременности и/или родов
Total cases of abnormal pregnancy and/or 
childbirth

27 (93.1%) 10 (76.9%) 12 (70.6%)

Без патологии
No abnormalities 2 (6.9%) 3 (23.1%) 5 (29.4%)
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с подтверждённым (69,2%) и предполагаемым (47,1%) 
диагнозом генетического заболевания, чем в группе 
пациентов с аДЦП (27,5%).

При включении в исследование между группами от-
сутствовали значимые различия средних балльных оце-
нок по ПША, и у большинства пациентов определялась 
атаксия средней тяжести. Однако динамика оценок 
по ПША за 5-летний период наблюдения пациентов 
оказалась разнонаправленной: у детей с аДЦП они име-
ли тенденцию к стабилизации и постепенному улучше-
нию, тогда как для пациентов групп с наследственными 
и предположительно генетическими атаксиями харак-
терным было их неуклонное ухудшение в связи с на-
растанием двигательных расстройств (табл. 4). Следует 
подчеркнуть сходство динамики показателей по ПША 
у пациентов двух последних групп.

Единственным исключением в группе атаксий 
с подтверждённым генетическим диагнозом стал 
мальчик в возрасте 3 лет при включении в исследо-
вание, у которого предполагался аДЦП, но при гене-
тическом исследовании был подтверждён дефицит 
транспортёра глюкозы 1-го типа (GLUT1) — болезнь 
де Виво. Наблюдались следующие клинические про-
явления: начальные симптомы с 2 мес — глазодвига-
тельные нарушения в виде пароксизмов крупноразма-
шистых движений глазных яблок в разные стороны, 
длительность пароксизмов 5–15 мин, частота 3–4 раза 
в неделю. Постепенно продолжительность этих парок-
сизмов наросла до 15 мин. Атаксия проявилась в 1 год, 
в 1 год 1 мес появились билатеральные тонико-кло-
нические судорожные приступы, частота которых 
составила 1 раз в 6 мес, в связи с чем была назначена 
терапия вальпроатами. Родители ребёнка отмечали 
флюктуацию атаксии и глазодвигательных нарушений 
в течение дня. В 3 года также наблюдалась задержка 
речевого развития (стал произносить отдельные сло-
ва). Постановка диагноза дефицита GLUT1 позволила 
пересмотреть терапию (назначить кетогенную диету 

и через год постепенно отменить вальпроаты), а также 
добиться значительного регресса двигательных нару-
шений: оценка по ПША с исходной в 9 баллов через 
год улучшилась до 4 баллов и оставалась на данном 
уровне за весь период дальнейшего наблюдения.

У 13 (22%) пациентов наследственные заболевания 
были подтверждены методами генетической диагности-
ки и лабораторными исследованиями. У 12 из них (за 
исключением 1 пациента с болезнью де Виво) наблю-
далось прогрессирующее течение заболевания (табл. 5).

По результатам обследования и динамическо-
го наблюдения диагноз ДЦП был пересмотрен ещё 
у 17 (28,8%) пациентов, у которых отмечалось про-
грессирование неврологической симптоматики, 
в ряде случаев — нарастание изменений на МРТ. Эти 
пациенты вошли в подгруппу «Прогрессирующая 
атаксия, генетически не верифицированная». Однако 
диагностический поиск в этих случаях продолжается, 
что в перспективе может привести к подтверждению 
диагнозов генетических заболеваний. Прогрессиру-
ющее течение заболевания у этих пациентов прояв-
лялось утратой или ухудшением ранее достигнутых 
двигательных навыков, регрессом в психическом 
и речевом развитии, присоединением эпилептиче-
ских приступов у 3 (17,6%) пациентов, гиперкинезов 
у 4 (23,5%) пациентов, глазодвигательных нарушений 
у 4 (23,5%) пациентов. У 3 пациентов по данным ней-
ровизуализации выявлено прогрессирование струк-
турных изменений в головном мозге: увеличение 
атрофии мозжечка, изменений белого вещества боль-
ших полушарий по типу лейкодистрофии, а также 
развитие субкортикальных кист на фоне атрофиче-
ских процессов.

Характеристика структурных изменений ЦНС 
в 3 группах пациентов по данным МРТ представлена 
в табл. 6. 

В группе аДЦП преобладали изменения, типичные 
для гипоксически-ишемического поражения в виде 

Таблица 4. Результаты обследования с помощью ПША 3 групп пациентов в динамике (М ± SEM)

Table 4. The results of the assessment using the PAS of 3 patients groups in the follow-up (M ± SEM)

Группа
Group n

Оценка по ПАШ в различные сроки наблюдения
PAS scores at various follow-up dates

исходные
initial

1 год
1 year

2 года
2 years

3 года
3 years

4 года
4 years

5 лет
5 years

Атаксия с подтверждённым генетическим 
диагнозом
Ataxia with a confirmed genetic diagnosis

12 10.7 ± 0.4 10.2 ± 0.5 11.8 ± 0.4* 12.3 ± 0.6* 13.8 ± 0.8* 14.7 ± 0.8*

Прогрессирующая атаксия, генетически  
не верифицированная
Progressive ataxia, not genetically

17 10.3 ± 0.6 10.8 ± 0.7* 11.9 ± 0.6* 12.6 ± 0.7* 13.1 ± 0.8* 13.8 ± 0.8*

аДЦП
Ataxic cerebral palsy 29 9.7 ± 0.7 9.1 ± 0.7* 8.4 ± 0.6* 7.8 ± 0.6* 7.3 ± 0.6* 7.1 ± 0.6*

Примечание. Из группы «Атаксия с подтверждённым генетическим диагнозом» исключен 1 пациент с болезнью де Виво. *р < 0,05 по сравнению с исходными оцен-
ками (Т-критерий). 
Note. One patient with de Vivo disease has been excluded from the Ataxia group with a confirmed genetic diagnosis. * — the differences are significant with the initial scores on 
the T-criterion (p < 0.05). 
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Таблица 5. Пациенты с атаксией, прогрессирующим течением заболевания и подтверждённым генетическим диагнозом (представлены 
 с учётом возраста дебюта заболевания, начиная с более раннего)

Table 5. Patients with ataxia, progressive course of the disease and confirmed genetic diagnosis (presented taking into account the age of onset 
of the disease, starting from earlier)

№
Пол, 

возраст
Sex, age

Заболевание, ген, 
тип наследования

Disease, gene, mode 
of inheritance

Особенности клинических проявлений
Features of the clinical manifestations

возраст 
дебюта
age of 
onset

начальные  
симптомы

initial symptoms

другие симптомы  
и возраст их появления

other symptoms and the age 
of their manifestation

особенности течения 
заболевания

features of the course  
of the disease

1

Ж, 
1 год 6 мес

F, 
1 year  

6 months

Гипомиелинизирую-
щая лейкодистро-

фия, тип 5, 
FAM126A, аутосом-

но-рецессивный
Hypomyelinating 

leukodystrophy type 5, 
FAM126A, autosomal 

recessive

С 
рождения
from birth

Врождённая 
катаракта, нистагм
Congenital cataract, 

nystagmus

С 9 мес отставание 
моторного развития.
В 1 год 6 мес атаксия
Since 9 months, motor 
development has been 

delayed.
At 1 year 6 months, ataxia

Врождённая катаракта, 
начальная мышечная 

гипотония с гипорефлексией 
с переходом в 3 года в 

спастичность и гиперрефлек-
сию с патологическими 

рефлексами
Congenital cataract, initial 
muscular hypotonia with 

hyporeflexia, progressing at 3 
years to spasticity and hyperre-
flexia with pathological reflexes

2

М,
1 год 8 мес

M, 
1 year 

8 months

Болезнь Пеллице-
уса–Мерцбахера 

(гипомиелинизиру-
ющая лейкодистро-
фия, тип 1), PLP1, 

Х-сцепленный 
рецессивный

Pelizaeus–Merz-
bacher disease, PLP1, 

X-linked recessive

2,5 мес
2,5 months

Горизонтальный 
нистагм, тремор рук
Horizontal nystagmus, 

hand tremor

В 6 мес задержка 
моторного развития и 
мышечная гипотония.
В 1 год кинетический 
тремор при попытках 

захвата игрушек.
В 1 год 1 мес дебют 

эпилепсии.
В 1 год 8 мес атаксия

At 6 months, delayed motor 
development and muscle 

hypotonia.
At 1 year, kinetic tremor 
when trying to grab toys.
At 1 year 1 month, the 

onset of epilepsy.
At 1 year 8 months, ataxia

Нистагм, начальная мышеч-
ная гипотония с гипорефлек-
сией с переходом в 1 год 8 мес 

в спастичность и гиперреф-
лексию с патологическими 

рефлексами
Nystagmus, initial muscle 

hypotonia with hyporeflexia, 
progressing at 1 year 8 months to 
spasticity and hyperreflexia with 

pathological reflexes

3 Ж, 2 года
F, 2 years

Синдром Коккейна, 
ERCC6, аутосом-
но-рецессивный

Cockayne syndrome, 
ERCC6, autosomal 

recessive

4 мес
4 months

Регресс моторного 
развития, тремор 

головы
Regression of motor 
development, head 

tremor

В 9 мес нистагм, 
сходящееся косоглазие.

В 2 года атаксия.
В 3 года полиневропатия
At 9 months, nystagmus, 
convergent strabismus.

At 2 years, ataxia.
At 3 years, polyneuropathy

Особенности фенотипа 
(прогероидный синдром), 

регресс в моторном развитии
Features of the phenotype 

(progeroid syndrome), 
regression in motor development

4

М, 1 год  
2 мес

M, 1 year  
2 months

Микроделеция 
короткого плеча 1 

хромосомы 
(p26.33-p26.32)

Chromosome 1 short 
arm microdeletion 

(p26.33-p26.32)

4 мес
4 months

Задержка моторного 
развития

Delayed motor 
development

В 1 год 6 мес атаксия.
С 1 года 7 мес эпилепсия
At 1 year 6 months, ataxia.

From 1 year 7 months, 
epilepsy

Срединная расщелина 
мягкого и твёрдого нёба, 

малые аномалии развития: 
брахицефалия, высокий 
фильтр, короткая шея, 

гипертелоризм, гипертрихоз
Median cleft of the soft and hard 

palate, minor developmental 
abnormalities: brachycephaly, 
high filter, short neck, hyper-

telorism, hypertrichosis

Продолжение табл. 5 см. на стр. 148. 
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№
Пол, 

возраст
Sex, age

Заболевание, ген, 
тип наследования

Disease, gene, mode 
of inheritance

Особенности клинических проявлений
Features of the clinical manifestations

возраст 
дебюта
age of 
onset

начальные  
симптомы

initial symptoms

другие симптомы  
и возраст их появления

other symptoms and the age 
of their manifestation

особенности течения 
заболевания

features of the course  
of the disease

5

Ж,
1 год

F, 
1 year

Дефицит пируватде-
гидрогеназного 

комплекса, PDHA1, 
мутация de novo

Pyruvate dehydroge-
nase complex 

deficiency, PDHA1, 
de novo mutation

6 мес
6 months

Эпилептические 
приступы (инфан-
тильные спазмы)
Epileptic seizures 
(infantile spasms)

С 6 мес задержка 
моторного развития.
В 1 год 4 мес атаксия.

В 2 года регресс в 
моторном развитии 

(перестала вставать у 
опоры, садиться и 

самостоятельно сидеть).
Отставание психорече-

вого развития
Since 6 months, delayed 

motor development. 
At 1 year 4 months, ataxia. 
At 2 years, motor develop-

ment regression (she 
stopped standing with 

support, sitting down, and 
sitting independently).
Delayed psychomotor 

development

Дебют с инфантильных 
спазмов, в 1 год 8 мес 

присоединились миоклониче-
ские приступы

Onset with infantile spasms,  
at 1 year 8 months myoclonic 

seizures appeared

6

М, 
1 год 9 мес

M, 
1 year  

9 months

Энцефалопатия 
развития и эпи-

лептическая — син-
дром Драве, SCN1A,

мутация de novo
Developmental and 

epileptic encephalopa-
thy — Dravet 

syndrome, SCN1A,
de novo mutation

6 мес
6 months

Эпилептические 
приступы с фебриль-

ной провокацией
Epileptic seizures with 

febrile provocation

С 7 мес фокальные и 
генерализованные 
миоклонические 

приступы с фебрильной 
провокацией и без неё.

С 9 мес регресс психоре-
чевого развития.

С 1 года 2 мес атаксия
From 7 months focal and 

generalized myoclonic 
seizures with and without 

febrile provocation.
At 9 months, regression of 
psychomotor development.
At 1 year 2 months ataxia

Дебют с эпилептических 
приступов, статусное течение 

эпилепсии.
Регресс психоречевого 

развития
Onset with epileptic seizures,  
the status course of epilepsy.

Regression in motor and speech 
development

7 М, 1 год
M, 1 year

Энцефалопатия 
развития и эпи-

лептическая, 
ассоциированная с 
мутацией de novo в 

гене IQSEC2
Developmental and 

epileptic encephalopa-
thy with the IQSEC2 

gene de novo mutation

6 мес
6 months

Задержка моторного 
развития

Delayed motor 
development

В 1 год атаксия.
В 1 год 6 мес эпилептиче-

ские приступы.
Отставание психорече-

вого развития
At 1 year, ataxia.

At 1 year 6 months, 
epileptic seizures.

Delayed psychomotor 
development

Эпилептические приступы
Epileptic seizures

8

Ж,
1 год 7 мес

F,
1 year  

7 months

Синдром Ретта, 
МеСР2, мутация  

de novo
Rett syndrome, 
MeSP2, de novo 

mutation

9 мес
9 months

Задержка моторного 
развития.

Микрокрания
Delayed motor 
development. 
Microcrania

В 1 год эпилептические 
приступы.

В 1 год 4 мес атаксия, 
стереотипные «моющие» 

движения рук.
В 1 год 7 мес регресс в 

психоречевом развитии
At 1 year, epileptic seizures.
At 1 year 4 months, ataxia, 

stereotyped “washing” 
hands movements.
At 1 year 7 months, 

regression in psychomotor 
development

Микрокрания.
Стереотипные движения рук.
Регресс в моторном и речевом 

развитии.
Эпилепсия
Microcrania.

Stereotypic hand movements.
Regression in motor and speech 

development.
Epilepsy

Продолжение табл. 5 см. на стр. 149. 
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№
Пол, 

возраст
Sex, age

Заболевание, ген, 
тип наследования

Disease, gene, mode 
of inheritance

Особенности клинических проявлений
Features of the clinical manifestations

возраст 
дебюта
age of 
onset

начальные  
симптомы

initial symptoms

другие симптомы  
и возраст их появления

other symptoms and the age 
of their manifestation

особенности течения 
заболевания

features of the course  
of the disease

9

Ж,
1 год 5 мес

F,
1 year  

5 months

Спинноцеребелляр-
ная атаксия 47 типа, 

PUM1, мутация  
de novo

Spinocereballar ataxia 
type 47, PUM1,  

de novo mutation

1 год
1 year

Задержка психомо-
торного развития, 
эпилептические 

приступы
Delayed motor 

development, epileptic 
sezures

В 1 год 6 мес задержка 
психоречевого развития.

В 3 года атаксия, 
апраксия взора, низкий 

рост
At 1 year 6 months, delayed 
psychomotor development. 

At 3 years, ataxia, gaze 
apraxia, short stature

Дебют с эпилептических 
приступов, задержка 

психического и речевого 
развития, низкий рост

Onset with epileptic seizures, 
delayed mental and speech 
development, and was short  

in stature

10

М,
3 года

M,
3 years

Энцефалопатия 
развития и эпи-

лептическая, 
ассоциированная  
с мутацией de novo  

в гене NBEA.
Дополнительно 

выявлена dupXq, 
микродупликация 

длинного плеча 
Х-хромосомы

Developmental and 
epileptic encephalopa-

thy associated with  
de novo mutation in 

the NBEA gene.
Additionally, dupXq,  
a microduplication of 
the long arm of the X 

chromosome, was 
detected

1 год 3 мес
1 year  

3 months

Задержка моторного 
развития

Delayed motor 
development

В 2 года 3 мес эпилепти-
ческие приступы.
В 3 года атаксия.

Отставание психорече-
вого развития

At 2 years 3 months, 
epileptic seizures.
At 3 years, ataxia.

Delayed psychomotor 
development

Эпилептические приступы.
Отставание психоречевого 

развития
Epileptic seizures.

Delayed mental and speech 
development

11

Ж,
1 год 7 мес

F,
1 year  

7 months

Спинноцеребелляр-
ная атаксия 29 типа, 

ITPR1, мутация  
de novo

Spinocereballar ataxia 
type 29, ITPR1,  
de novo mutation

1 год 6 мес
1 year 6 
months

Регресс в моторном 
развитии  

после периода  
нормального 

развития, мышечная 
гипотония и атаксия

Regression in motor 
development after a 

period of normal 
development, muscular 
hypotension and ataxia

В 3 года 4 мес нистагм
At 3 years 4 months, 

nystagmus

Преобладают выраженная 
задержка моторного развития  

и атаксия, но могут проявиться 
когнитивные нарушения

Marked motor delay and ataxia 
predominate, but cognitive 

impairment may occur

12

Ж, 
3 года

F, 
3 years

Болезнь Нимана–
Пика, тип С,

NPC1,
аутосомно-
рецессивны

Niemann–Pick 
disease type C,

NPC1,
autosomal recessive

2 года
2 years

Атаксия
Ataxia

В 3 года дизартрия.
В 3 года регресс в 

психоречевом развитии.
В 3 года парез взора 

вверх.
В 3 года гепатомегалия

At 3 years, dysarthria.
At 3 years, regression in 

psychomotor development.
At 3 years, upward gaze 

paresis.
At 3 years, hepatomegaly

Преобладание регресса в 
психоречевом развитии при 

относительной стабильности 
двигательных нарушений.

Парез взора вверх.
Гепатомегалия

Predominance of regression in 
psychomotor development with 

relative stability of motor 
disorders.

Upward gaze paresis.
Hepatomegaly

перивентрикулярной лейкопатии (73,3%). Другой ча-
сто выявляемой при МРТ патологией была гипоплазия 
мозжечка (46,4%).

В группе наследственно обусловленной атаксии 
перивентрикулярная лейкопатия встречалась несколь-

ко реже (61,5%), другими находками были корковая 
атрофия (30,7%), гипомиелинизация (7,6%), гипопла-
зия ствола мозга (7,6%) и атрофия мозжечка (7,6%).

В группе прогрессирующей атаксии изменения 
МРТ варьировали: у 41,1% — лейкопатия, у 11,7% — 
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гипомиелинизация и атрофия мозжечка, у 11,7% — 
корковая атрофия, в 23,5% случаев изменений не было.

Обсуждение
Результаты исследования подтверждают, что ди-

агноз аДЦП часто оказывается «рабочим» и нередко 
маскирует под собой наследственные заболевания. 
По данным литературы [3, 5, 7, 14], настораживаю-
щими факторами, требующими пересмотра диагноза  
аДЦП, являются: 

•	 отсутствие в анамнезе перинатальных факторов 
риска;

•	 семейный анамнез с наличием сходных симпто-
мов у родственников;

•	 начало двигательных нарушений после нормаль-
ного этапа развития;

•	 регресс психомоторного развития;
•	 прогрессирование симптоматики;
•	 пароксизмальные или флуктуирующие наруше-

ния;
•	 изолированная генерализованная мышечная ги-

потония;
•	 выраженная атаксия;
•	 признаки нарушений периферического нейромо-

торного аппарата;
•	 глазодвигательные нарушения (окулогирия, оку-

ломоторная апраксия, пароксизмальные движе-
ния глаз). 

Полученные нами результаты в целом согласуются 
с данными литературы.

Выявление у значительного числа пациентов ге-
нетической этиологии заболевания подчёркивает 
важность проведения молекулярно-генетического 
анализа даже при наличии факторов риска перина-
тального поражения мозга. Это объясняется тем, что 
этиологический диагноз ДЦП устанавливается, исхо-
дя из анамнеза и клинических данных, тогда как на-
следственные заболевания могут манифестировать 
сходной симптоматикой, особенно у детей раннего 
возраста, и быть ошибочно отнесены к последствиям 
гипоксически-ишемического поражения ЦНС. Более 
того, наличие таких симптомов, как нистагм, парез 
взора, неаккомодационное косоглазие, эпилептиче-
ские приступы и гиперкинезы, особенно в сочетании 
с прогрессирующим ухудшением неврологического 
статуса, требует от врача-невролога высокой клиниче-
ской настороженности. Эти признаки не являются ти-
пичными для классического течения аДЦП и должны 
рассматриваться как настораживающие в отношении 
наследственно-дегенеративных расстройств и указа-
ния на необходимость расширенного диагностиче-
ского поиска, включая консультацию врача-генетика 
и молекулярно-генетическое исследование.

Мутации могут иметь рецессивный характер или 
возникать de novo, в связи с чем в семейном анамнезе 
не обнаруживается других случаев заболевания и скла-

Таблица 6. Структурные изменения головного мозга в 3 группах пациентов по данным МРТ, n (%)

Table 6. Structural brain changes in three groups of patients according to MRI data, n (%)

Изменения на МРТ
Abnormalities on the MRI

аДЦП
Ataxic cerebral palsy

n = 29

Атаксия с подтверждённым 
генетическим диагнозом

Ataxia with a confirmed genetic 
diagnosis

n = 13

Прогрессирующая атаксия, 
генетически не верифицированная

Progressive ataxia, not genetically 
verified
n = 17

Перивентрикулярная лейкопатия
Periventricular leukopathy 22 (73.3%) 8 (61.5%) 7 (41.1%)

Диффузная корковая атрофия
Diffuse cortical atrophy 5 (16.6%) 4 (30.7%) 2 (11.7%)

Региональная лобно-височная атрофия
Regional frontotemporal atrophy 4 (13.3%) – –

Гипоплазия мозжечка
Cerebellar hypoplasia 14 (46.4%) 2 (15.3%) 2 (11.7%)

Атрофия мозжечка
Cerebellar atrophy – 1 (7.6%) 2 (11.7%)

Гипомиелинизация
Hypomyelination – 1 (7.6%) 2 (11.7%)

Гипоплазия мозолистого тела
Hypoplasia of the corpus callosum 3 (10%) 1 (7.6%) –

Агенезия мозолистого тела
Agenesis of the corpus callosum 1 (3.3%) – –

Гипоплазия ствола головного мозга
Hypoplasia of the brainstem – 1 (7.6%) 1 (5.8%)

Без патологических изменений
No abnormalities 1 (3.3%) 2 (15.3%) 4 (23.5%)
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дывается впечатление о том, что он не отягощён. Об этом 
следует помнить неврологу при расспросе родственни-
ков больного. Поэтому современным методам генетиче-
ской диагностики принадлежит важная роль, поскольку 
они позволяют установить конкретную причину заболе-
вания и своевременно назначить адекватную терапию.

Дополнительным аргументом в пользу пересмотра 
диагноза ДЦП в ряде случаев является анализ данных 
нейровизуализации. В группе пациентов с наслед-
ственными формами атаксий и прогрессирующей 
атаксической симптоматикой чаще выявлялись изме-
нения, характерные для диффузных дегенеративных 
процессов: гипомиелинизация, корковая атрофия, 
а также признаки лейкодистрофии, что контрастирует 
с перивентрикулярной лейкопатией вследствие гипок-
сически-ишемического поражения ЦНС, типичной 
для ДЦП. Однако даже при отсутствии изменений на 
МРТ нельзя исключать генетическую природу заболе-
вания: отсутствие морфологических маркёров не озна-
чает отсутствие заболевания, особенно в случаях с про-
грессирующим клиническим течением.

Тем не менее, по результатам нашего исследова-
ния, основными дифференциально-диагностически-
ми критериями между наследственными атаксиями 
и аДЦП являются прогрессирование клинической 
картины болезни, нарастание изменений на МРТ 
и молекулярно-генетическое выявление мутаций, 
которые вызывают заболевания, сопровождающие-
ся атаксией в детском возврате. Ни анамнестические 
данные, включая особенности течения беременности 
и родов, ни результаты однократных или проведённых 
с короткими интервалами неврологических обследо-
ваний, ни характер изменений на МРТ в большинстве 

случаев не являются абсолютно надёжной информа-
цией для дифференциального диагноза. В перспективе 
именно на молекулярно-генетическую диагностику, 
которая становится всё более доступной, в частности 
на полногеномное или полноэкзомное исследования, 
всё больше будут опираться специалисты для проведе-
ния раннего дифференциального диагноза ДЦП и на-
следственных атаксий.

Важно подчеркнуть, что ранняя верификация ге-
нетической природы заболевания имеет важное прак-
тическое значение: установление точного диагноза 
позволяет прогнозировать течение, определять риск 
для будущих беременностей в семье, а также, что осо-
бенно важно, открывает возможности для проведения 
таргетной терапии. Некоторые из выявленных состо-
яний, например дефицит пируватдегидрогеназного 
комплекса или болезнь Нимана–Пика типа С, могут 
быть частично компенсированы с помощью патогене-
тической терапии, что существенно влияет на прогноз.

Заключение
Диагностические трудности разграничения меж-

ду аДЦП и наследственно обусловленными атаксия
ми требуют комплексного подхода, включающего 
тщательный анализ данных анамнеза, неврологиче-
ское обследование, нейровизуализацию и молекуляр-
но-генетическую диагностику. Результаты настояще-
го исследования подчёркивают необходимость фор-
мирования новых диагностических стандартов: дети 
с атактическим синдромом и атипичной клинической 
картиной должны рассматриваться как кандидаты на 
углублённое генетическое обследование, а подход «ди-
агноз ДЦП на всю жизнь» требует пересмотра.
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