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ДЕТСКОЙ 
НЕВРОЛОГИИ
Р У С С К И Й 
Ж У Р Н А Л

«Русский журнал детской неврологии» входит в перечень ведущих рецензируемых научных периодических изданий, 
рекомендованных Высшей аттестационной комиссией (ВАК) для публикации основных научных результатов 
диссертаций на соискание ученых степеней кандидата и доктора наук.
Журнал включен в Научную электронную библиотеку и Российский индекс научного цитирования (РИНЦ), имеет 
импакт-фактор, зарегистрирован в базе данных Scopus, CrossRef, статьи индексируются с помощью идентификатора 
цифрового объекта (DOI).

http://rjdn.abvpress.ru

Е Ж Е К В А Р Т А Л Ь Н Ы Й  Н А У Ч Н О - П Р А К Т И Ч Е С К И Й  Р Е Ц Е Н З И Р У Е М Ы Й  Ж У Р Н А Л

О С Н О В А Н  В   2 0 0 6  Г .

Цель журнала – публикация современной информации о проблемах 
и достижениях в области неврологии детского возраста.

В журнале вы найдете материалы, посвященные современным методам 
диагностики и лечения широкого спектра заболеваний нервной систе-
мы у детей (в том числе современным достижениям в области эпилеп-
тологии), оригинальные и обзорные статьи, освещающие особенности 
классификации, нозологическую специфичность различных форм эпи-
лепсии и терапевтические подходы (антиэпилептическая лекарствен-
ная терапия, прехирургическая диагностика и хирургическое лечение 
эпилепсии), а также описания случаев редких и атипично протекающих 
неврологических заболеваний.
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NEUROLOGY
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“Russian Journal of Child Neurology” is put on the Higher Attestation Commission (HAC) list of leading peer-reviewed 
scientific periodicals recommended to publish the basic research results of candidate’s and doctor’s theses.
The journal is included in the Scientific Electronic Library and the Russian Index of Science Citation (RISC) and has  
an impact factor; it is registered in  the  Scopus database, CrossRef, its papers are indexed with  the  digital object  
identifier (DOI).

F O U N D E D  I N   2 0 0 6

The aim of the journal is to publish up-to-date information on problems 
and achievements in the field of childhood neurology. 

In the journal you will find materials devoted to modern methods of diagnosis 
and treatment of a wide range of neurological disorders in children (including 
innovative therapies for epilepsy), original articles and literature reviews 
describing  the  classification features, nosologic specificity of multiple 
types of epilepsy and therapeutic approaches (antiepileptic drug therapy, 
presurgical diagnosis and surgical treatment of epilepsy), and descriptions 
of cases of rare and atypical neurological diseases. 

Q U A R T E R L Y  P E E R - R E V I E W E D  S C I E N T I F I C  A N D  P R A C T I C A L  J O U R N A L
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Введение. Не вызывает сомнений, что генетическое тестирование должно быть одним из основных исследований 
в современной клинической диагностике эпилептических синдромов.
Цель исследования – описать и сравнить спектр выявляемых генных мутаций у пациентов с эпилепсиями и энце-
фалопатиями развития и эпилептическими (ЭРЭ) за последние 3 года клинической практики неврологов-эпилепто-
логов, включая анализ диагностированных эпилептических синдромов, сроков установления этиологического  
диагноза, вариантов и эффективности лечения. 
Материалы и методы. Проведено мультицентровое ретроспективное исследование с включением пациентов лю-
бого возраста и пола с эпилепсией или ЭРЭ (с обязательным наличием эпилептических приступов) и верифициро-
ванными генными мутациями. Анализ выполнялся по состоянию на 2020 и 2023 г. За 3-летний период число посту-
пивших в исследование данных выросло и составило 100 и 205 пациентов соответственно, 87–90 % из которых – дети 
до 18 лет. 
Результаты и обсуждение. За 3-летний период количество генов с мутациями выросло с 67 до 98 вариантов. Од-
нозначным лидером остаются мутации в гене SCN1A. На практике в 2 раза увеличилось количество направлений  
на полноэкзомное секвенирование – с 9 до 18,6 % и доля пациентов с подтверждением мутации секвенированием 
по Сэнгеру – с 32 до 50,7 %. До 68 % пациентов с подтвержденной генной мутацией составляют пациенты с тем или 
иным вариантом ЭРЭ. Подходы к терапии противоэпилептическими препаратами не претерпели значимых изменений, 
но несколько снизился объем альтернативных методов – с 52 до 45 %, при наметившейся тенденции к росту эффек-
тивности терапии (увеличение доли пациентов с отсутствием приступов с 46 до 54 %). 
Выводы. Аналитическая обработка и расширение опыта в этиологической диагностике моногенных эпилепсий  
и ЭРЭ отражаются на более целевом подборе и эффективности терапии в данной категории пациентов.

Ключевые слова: эпилепсия, энцефалопатия развития и эпилептическая, генные мутации, секвенирование 
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