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В повседневной клинической практике нередко 

встречаются случаи неврологических заболеваний у 

детей, включающих в свой симптомокомлекс двига-

тельные нарушения, когнитивный дефицит и эпилепти-

ческие приступы. Очень часто подобные случаи наблю-

даются неврологами и педиатрами у детей с такими 

диагнозами, как детский церебральный паралич (ДЦП) 

(любая форма) или симптоматическая эпилепсия, даже 

тогда, когда отсутствует достаточное количество объ-

ективных критериев (анамнестических, клинических, 

лабораторно-инструментальных) для постановки диа-

гноза поражения ЦНС перинатального (гипоксически-

ишемического, инфекционного или травматического) 

генеза. Зачастую диагноз не пересматривается и при 

появлении симптомов, ставящих под сомнение непро-

гредиентность течения болезни. Все это может вести к 

неадекватной терапевтической тактике и отрицатель-

но сказываться на прогнозе и степени инвалидизации 

ребенка. 

В данной публикации приводится случай, в кото-

ром с учетом анализа характера течения болезни, сово-

купности клинико-анамнестических и лабораторных 

данных было поставлено под сомнение наличие у ребен-

ка диагностированного ранее заболевания, проведен 

диагностический поиск и верифицировано заболевание 

из группы нарушений болезней обмена, а именно – 

дефицит белка-переносчика GluT1 в ЦНС.

Существует мнение, что врожденные нарушения 

метаболизма встречаются достаточно редко, чтобы их 

можно было рассматривать как основную причину раз-
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В повседневной клинической практике нередко встречаются случаи неврологических заболеваний 
у детей, включающих в свой симптомокомлекс двигательные нарушения, когнитивный дефицит и 
эпилептические приступы. Очень часто подобные случаи наблюдаются неврологами и педиатрами 
под маской различных диагнозов и отношение к ним не пересматривается даже тогда, когда с тече-
нием времени появляются симптомы, ставящие под сомнение первоначальное заключение. В данной 
работе приводится клинический случай, в котором с учетом комплексного анализа было поставлено 
под сомнение наличие у ребенка диагностированного ранее заболевания и верифицировано заболе-
вание из группы нарушений болезней обмена – дефицит белка-переносчика GluT1 в ЦНС.

Ключевые слова: синдром двигательных нарушений, эпилепсия, когнитивный дефицит, наслед-
ственные болезни обмена, дефект транспорта глюкозы, GluT1, кетогенная диета. 

In everyday clinical practice quite often there are cases of child neurological diseases which include 
movemental disturbance, cognitive deficiency and epileptic seizures. Very frequently such cases are 
studied by neurologists and pediatricians under the mask of other diagnoses and once made conclusion 
not revises even when new contradicting symptoms occure. In this article presented the clinical case in 
which due to complex analyse previously diagnosed disease had been prejudiced and disease from group 
of metabolism disorders was diagnosed.

Key words: movemental disturbance syndrome, epilepsy, cognitive deficiency, hereditary metabolism dis-
orders, defect of glucose transport, Glut1, ketogenic diet. 
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ция самочувствия, купирование рвот. И в дальнейшем 

уровень кетонов в моче стабилизировался на уровне 

3 +++ (7,8 ммоль/л), уровень глюкозы крови оставался 

стабильным в диапазоне 3–4,7ммоль/л, уровень кето-

нов крови – 3,9–4,1ммоль/л.

В последующем ребенок находился под амбулатор-

ным наблюдением, продолжалась кетогенная диета под 

контролем педиатра, невролога, диетолога, а именно, 

следование диете с соотношением жиров к белкам и 

углеводам 3:1, с последующим углублением жировой 

нагрузки и увеличением соотношения жиров до 4:1 

в 2 приемах пищи и сохранением соотношения 3:1 в 

2 других, с последующим переводом ребенка при хоро-

шей переносимости на полный рацион с соотношени-

ем жиров к белкам и углеводам 4:1. Наряду с этим 

ребенок продолжил прием депакина-хроно из расчета 

23 мг/кг/сут; были назначены креон, мультабс-классик 

с β-каротином, элькар, фламин. Контроль гликемии 

проводили 1 р/сут (утром), содержания кетонов крови 

– 1 р/сут (вечером), биохимического анализа крови и 

мочи – 1 р/3 мес. Регулярно проводили мониторинг 

ЭКГ, ЭХОКГ, УЗИ брюшной полости и почек. Мальчику 

были назначены курсы ЛФК, занятия в бассейне.

Наблюдение в катамнезе через 2 месяца кетогенной 

диеты показало увеличение психоречевой продукции и 

общей двигательной активности. Двигательные нару-

шения ограничивались недостаточной мелкой мотори-

кой и нарушением походки, связанной с имевшейся 

тугоподвижностью голеностопных суставов, которая 

на фоне увеличения двигательной активности и само-

стоятельной ходьбы имитировала усиление стато-

локомоторной атаксии. 

Следует отметить, что настоящим клиническим при-

мером мы хотели продемонстрировать современные воз-

можности терапии данного заболевания. Вместе с тем на 

сегодня имеются доказательные научные исследования 

о расширении возможного медикаментозного воздей-

ствия на течение данной болезни. Так, существуют сви-

детельства о воздействии церебролизина на усиление 

экспрессии гена, ответственного за синтез GluT1, встро-

енного в ГЭБ на уровне посттранскрипционной стабили-

зации мРНК [7], а также о специфичном усилении экс-

прессии этого гена в культуре клеток мозгового эпителия 

и увеличении эффективности трансляции. В работах 

R.J. Boado [8, 9] показано, что применение цереброли-

зина приводило к увеличению содержания транспортера 

глюкозы GluT1 и, как следствие, облегчало поступление 

глюкозы из кровотока к нервным клеткам, что позволяет 

с уверенностью смотреть на перспективу лечения дефи-

цита GluT1. Однако практики клинического примене-

ния церебролизина при данной патологии не имеется, в 

связи с чем необходимы дальнейшие исследования. 

В заключение хотелось бы обратить внимание педи-

атров и детских неврологов на то, что при обследо-

вании пациентов с двигательными нарушениями, не 

укладывающимися в четко очерченные рамки ДЦП 

(в т.ч. характеризующимися медленной прогредиент-

ностью течения), когнитивным дефицитом, эпилепси-

ей, пароксизмальными состояниями неэпилептическо-

го генеза, необходимо расширять дифференциально-

диагностический поиск с проведением глюкозо-

толерантного теста с измерением содержания лактата, 

определением соотношения глюкозы в ликворе и крови, 

исследование крови методом ТМС [1]. При диагности-

ровании наследственных болезней обмена, в частно-

сти дефицита GluT1, в терапию необходимо включать 

кетогенную диету, которая в настоящее время является 

решающим моментом в лечении данного заболевания. 

В определенных клинических ситуациях возможно рас-

смотрение вопроса о дополнительной нейротрофической 

терапии церебролизином.
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