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Дистония — это двигательное расстройство, характеризующееся постоянными мышечными сокращениями, вызывающи-
ми скручивающие, стереотипные движения или специфические позы. Дистония часто встречается в клинической практике 
у детей, для которых, в отличие от взрослых, характерны генерализованные формы дистонии. Классификация дистонии 
имеет значение для проведения дифференциального диагноза, выбора объёма диагностического обследования, формиро-
вания тактики лечения и прогноза. Этиология детской дистонии неоднородна. Этиологическая классификация включает 
первичную дистонию (без идентифицируемой экзогенной причины или признаков нейродегенерации) и вторичную дисто-
нию или дистонические синдромы. Дистония может быть вторичной по отношению к патологическому процессу, который 
затрагивает базальные ганглии. 
Основным методом лечения большинства видов фокальной дистонии является введение ботулинического токсина. У детей 
этот метод используется реже, преимущественно для коррекции инвалидизирующих симптомов сегментарной или генерали-
зованной дистонии. Установлено, что длительная электростимуляция внутренней части бледного шара является эффектив-
ным методом лечения различных форм двигательных расстройств, включая дистонию. Глубокая стимуляция мозга особенно 
успешно применяется у детей, страдающих генерализованной дистонией, при раннем начале терапии. Однако этот метод 
пока не нашел своего применения в России из-за сложности реализации и отсутствия сформированной маршрутизации паци-
ентов. Для увеличения эффективности комплексной терапии дистоний у детей необходимы новые патогенетические методы 
лечения распространённых форм первичной дистонии и дистонических синдромов в структуре дегенеративных заболеваний 
центральной нервной системы, а также разработка оптимальных алгоритмов диагностики и лечения.
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Dystonia in children

National Medical Research Center for Children’s Health, Moscow, 119991, Russian Federation
Dystonia is a motor disorder characterized by sustained muscle contractions producing twisting, repetitive, and patterned movements 
or abnormal postures. Dystonia is among the most commonly observed motor disorders in clinical practice in children. Unlike dystonia 
in adults that typically remains focal or spreads only to nearby muscle groups, childhood dystonia often generalizes. Classification 
of dystonia has direct implications for narrowing down the differential diagnosis, choosing the diagnostic work-up, predicting the 
prognosis, and choosing treatment options. The etiology of pediatric dystonia is quite heterogeneous. The etiological classification 
distinguishes primary dystonia with no identifiable exogenous cause or evidence of neurodegeneration and secondary syndromes. 
Dystonia can be secondary to any pathological process that affects the basal ganglia. The treatment options of childhood dystonia 
include several oral pharmaceutical agents, botulinum toxin injections, and deep brain stimulation therapy. Botulinum toxin treatment 
is the first choice treatment for most types of focal dystonia. In children it is less used because dystonic forms are mainly generalized, 
but it might also be helpful in controlling the most disabling symptoms of segmental or generalized dystonia. Long-term electrical 
stimulation of the globus pallidum internum is now established as an effective treatment for various types of movement disorders in-
cluding dystonia. However, this method has not yet found its application in Russia due to the difficulty of implementation and the lack 
of patient routing. To increase the effectiveness of complex therapy of dystonia in children, new pathogenetic methods of treatment of 
common forms of primary dystonia and dystonic syndromes in the structure of degenerative diseases of the central nervous system are 
needed, as well as the development of optimal algorithms for the diagnosis and treatment of these patients.
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М оторика человека характеризуется не только 
удивительным многообразием, но и поразитель-
ной точностью движений, чрезвычайной согла-

сованностью действий мышц-антагонистов, синергистов 
и агонистов. Эта согласованность, эстетическая красота 
и индивидуальность движений в значительной степени 
зависят от функций экстрапирамидной системы [1, 2]. Её 
частью является стриопаллидарная система, включающая 
ряд структур мозга. В функциональном отношении хво-
статое ядро и скорлупа объединяются в полосатое тело 
(стриатум), а бледные шары вместе с черной субстанцией 
и красными ядрами, расположенными в ножках мозга, —  
в бледное тело (паллидум) [3]. Биохимические основы 
взаимодействия паллидума и стриатума изучены доволь-
но подробно [4, 5]. В нормальных условиях существует 
равновесие между ацетилхолином и гистамином, с одной 
стороны, и допамином и серотонином, с другой. Наруше-
ние сбалансированности эффектов этих нейромедиаторов 
приводит к появлению клинических симптомов пораже-
ния экстрапирамидной системы [6, 7]. 

Формы патологии экстрапирамидной системы

Экстрапирамидные расстройства относятся к числу не 
столько жизнеугрожающих, сколько десоциализирующих, 
приводящих к дезадаптации, инвалидизации и наруше-
нию самообслуживания больного, а в детском возрасте —  
значительно затрудняющих развитие психических и мо-
торных навыков. Выделяют два основных синдрома, раз-
вивающихся при патологии экстрапирамидной системы: 
гипертонически-гипокинетический (акинетико-ригид-
ный, синдром паркинсонизма) при поражении палли-
до-нигральной системы (бледного шара и черной субстан-
ции) и гипотонически-гиперкинетический — при пораже-
нии стриатума (хвостатого ядра и скорлупы) [8].

Экстрапирамидные синдромы систематизируются на 
основании доминирующего клинического синдрома: пар-
кинсонизм, тремор, мышечная дистония, хорея, тики, мио-
клонии, атетоз, парадоксальные формы дискинезии [9–11].

Системный подход, необходимый при постановке кли-
нического диагноза, требует выделения в каждом из упо-
мянутых синдромов ведущих форм патологии [8, 12–14]:

1. Первичные моносиндромные моносистемные фор-
мы — нейродегенеративные заболевания, при которых 
экстрапирамидные симптомы являются доминирующими 
или единственными клиническими проявлениями заболе-
вания [15–17].

2. Вторичные симптоматические формы экстрапира-
мидных расстройств, возникающие на фоне течения ос-
новного заболевания, которые представлены в основном 
полисимптомными формами, однако редко, в зависимости 
от первичного поражающего фактора и его тропности к 
центральной нервной системе (ЦНС), возможно развитие 
и моносиндромной формы [18–20].

3. Первичные полисиндромные мультисистемные де-
генеративные (спорадические и наследственные) формы 
патологии ЦНС, когда кроме экстрапирамидных рас-
стройств в клинической картине отмечаются симптомы, 
указывающие на заинтересованность других структур 
ЦНС. Данная группа представлена мультисистемными 
дегенерациями, для клинической манифестации которых 
характерно возникновение экстрапирамидной симптома-
тики [21–23].

Гиперкинезы дифференцируются на первично возник-
шие (идиопатические) формы (как правило, подразумеваю-
щие одну из идиопатических форм первичной дистонии —  
DYT, вторичные симптоматические формы и наследствен-
ные заболевания, ассоциированные с развитием опреде-
лённого гиперкинеза [17, 24–26]. Гиперкинетические дви-
гательные расстройства могут проявляться самостоятельно 
или в составе сложных фенотипов. В эпоху секвенирования 
следующего поколения список моногенных сложных дви-
гательных расстройств увеличивается [27–29]. К основным 
видам гиперкинезов относят дистонию, хорею, атетоз, тре-
мор, тики, баллизм, миоклонию, дискинезии [30–32].

Дистонии как двигательные расстройства

Особое внимание к мышечной дистонии, возникаю-
щей в детском возрасте, обусловлено тяжестью её тече-
ния, т.к. у детей часто встречаются генерализованные 
формы дистонии, приводящие к регрессу моторных на-
выков или к замедлению их приобретения. Кроме того, 
дистония, наряду с судорогами, спастичностью и регрес-
сом моторных навыков, является грозным симптомом раз-
вития прогрессирующего дегенеративного заболевания в 
детском и подростковом возрасте [33–35]. 

Дистония — это двигательное расстройство, связанное 
с дисбалансом возбуждающих нейромедиаторов и харак-
теризующееся постоянным или эпизодическим сокраще-
нием мышц с формированием повторных стереотипных 
движений и/или поз [36–38]. Термин «дистония» впервые 
был предложен Б. Оппенгеймером в 1911 г., одна из форм 
первичной мышечной дистонии носит его имя. Послед-
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ние десятилетия стали самыми значимыми для понима-
ния этиологии, патофизиологии и эффективных методов 
лечения дистонии [27, 36].

Мышечная дистония — одно из самых распространён-
ных расстройств движения, занимающее по частоте 3-е ме-
сто после эссенциального тремора и болезни Паркинсона 
во взрослой популяции [39, 40]. Так, в США генерализо-
ванные первичные дистонии были выявлены с частотой  
3,4 на 100 тыс. населения, фокальные — 29,5 на 100 тыс. [41]. 
В Европе распространённость первичных дистоний состав-
ляет 15,2 на 100 тыс., из них 11,7 приходятся на фокальные 
формы [23, 25]. Блефароспазм в общей популяции диагно-
стируется у 5 человек из 100 тыс., цервикальная дистония —  
у 1,2–5,7 человека из 100 тыс. [42, 43]. Установлено, что в 
2–50 случаях на 1 млн регистрируются дистонии с ранним 
началом и в 30–73 случаях — с поздним началом [44].

Точные данные об эпидемиологии вторичной ди-
стонии и дистонии-плюс пока отсутствуют. Установле-
но, что дистонии возникают у 40% пациентов с болез-
нью Паркинсона с ранним началом, у 100% пациентов с 
прогрессирующим надъядерным параличом и кортикоба-
зальной дегенерацией, у 60% больных мультисистемной 
атрофией, у 30% пациентов с постинсультными пареза-
ми, у 5–15% больных детским церебральным параличом, 
у 20–60% пациентов, перенесших японский энцефалит. 
Тардивная дистония формируется у 2–20% пациентов, 
получавших терапию нейролептиками [45–47]. Эпидеми-
ологические исследования осложняются тем, что у 50% 
пациентов диагноз «дистония» устанавливается только 
через 1 год от начала клинических проявлений, а у 24% —  
через 5 лет после появления первых симптомов. В 36% 
случаев дистония расценивается как заболевание психо-
генного характера [48]. Анализ частоты дистонии в рос-
сийской детской популяции (возраст дебюта до 18 лет) не 
проводился, а имеющиеся данные противоречивы и зави-
сят от методологии исследований [8, 21, 49].

В связи с недостаточностью знаний о патогенезе экс-
трапирамидных синдромов их классификации основы-
ваются преимущественно на феноменологии. Экстрапи-
рамидные синдромы, прежде всего, подразделяют на ги-
покинетические, выражающиеся в ослаблении движений 
(паркинсонизм, изолированная акинезия без ригидности), 
и гиперкинетические (гиперкинезы) [39, 50]. Термин 
«дискинезия» потенциально применим к любому типу 
расстройства движения, как гипер-, так и гипокинетиче-
скому, но на практике его чаще используют для обозначе-
ния гиперкинезов, особенно при тех состояниях, которые 
могут проявляться несколькими вариантами гиперкине-
зов или их комбинацией (например, при пароксизмальных 
дискинезиях, поздних дискинезиях или дискинезиях, свя-
занных с приёмом леводопы), особенно если идентифика-
ция конкретного гиперкинеза затруднена [51].

Классификации дистоний

Систематизация дистонии, как и других форм гипер-
кинезов, довольно сложна и неоднократно подвергалась 
пересмотрам. Классификация по возрасту дебюта заболе-
вания имеет диагностическое и прогностическое значе-
ние. В ней выделяют младенческую (до 2 лет), детскую 
(3–12 лет), подростковую (13–20 лет), дистонию ранне-
го взрослого (21–40 лет) и старшего взрослого (старше  
40 лет) возрастов. Ранняя манифестация клинических 
проявлений первичных дистоний является прогностиче-

ски самой неблагоприятной и характеризуется быстрым 
прогрессированием и генерализацией патологических 
симптомов [7, 8, 52].

По анатомическому распределению различают фокаль-
ную, сегментарную, мультифокальную, генерализован-
ную формы и гемидистонию [46, 53]. Фокальные дисто-
нии захватывают небольшую часть тела: голову и мышцы 
лица, шею, голосовые связки, руку или ногу, туловище. 
Сегментарные дистонии вовлекают две и более смежных 
части тела, например, голову и шею, шею и туловище, 
шею и руку. Мультифокальная дистония вовлекает две и 
более несмежных части тела (например, лицо и ногу, руку 
и ногу). Гемидистония локализуется по гемитипу, вовле-
кая верхнюю и нижнюю конечности с одной стороны и 
половину туловища, возможно вовлечение лица и шеи. 
Генерализованная дистония вовлекает обе ноги (или одну 
ногу и туловище) и, по меньшей мере, еще одну часть те-
ла. Характер распределения дистонии по туловищу неред-
ко свидетельствует об этиологии и прогнозе заболевания. 
Неблагоприятным прогнозом характеризуется дистония с 
первичной локализацией в нижних конечностях у детей. 
Как правило, гемидистония развивается вторично, о чём 
свидетельствует первичная локализация гиперкинеза в 
области лица у детей и в нижних конечностях у взрослых.

Новым аспектом в классификации дистоний является 
патоморфологический принцип, в соответствии с которым 
выделяют дистонии без дегенерации, со «статическим» по-
вреждением и с дегенерацией [16, 32, 39]. При первичных 
дистониях не выявляется признаков дегенерации структур 
головного мозга [15, 24]. В то же время применение мето-
дов функциональной нейровизуализации позволяет обна-
ружить ряд нейрофизиологических паттернов: снижение 
кортикального ингибирования, увеличение пластичности, 
дисфункцию сенсорных процессов, нарушение метаболи-
ческих процессов в церебелло-таламокортикальном пути 
[54, 55]. Вторичные стойкие необратимые дистонии чаще 
всего являются следствием «статических» повреждений 
базальных ганглиев, таламуса или ствола головного мозга 
[45]. Ведущим патогенетическим субстратом наследствен-
ных или спорадических нейродегенеративных заболеваний 
является нарушение синтеза, метаболизма или катаболизма 
нейротрансмиттеров, что приводит к дегенерации не толь-
ко базальных ганглиев и других областей мозга, но и сома-
тических органов и систем [36, 49, 56, 57].

Первичные дистонии могут быть наследственными и 
с неустановленным наследственным фактором, локаль-
ными и генерализованными [44]. Группа дистоний-плюс 
включает дистонические синдромы с дополнительными 
симптомами, но без признаков дегенерации. Дополни-
тельными симптомами могут быть проявления паркинсо-
низма или миоклония [45]. 

Нейродегенеративные заболевания могут носить 
наследственный (например, болезнь Вильсона) или 
спорадический характер (например, прогрессирующий 
надъядерный паралич), при которых дистония — ве-
дущий, но не единственный симптом прогрессирую-
щего дегенеративного процесса [49, 58]. И, наконец, 
вторичные дистонии — недегенеративные, внезапно 
возникшие состояния, с известной причиной [21, 33, 
59]. Устойчивая поза в одной и более частях тела мо-
жет быть симптомом «недистонического» заболевания, 
имитирующего дистонию. К ним относятся ортопеди-
ческие (ротационная атлантоокципитальная сублюк-
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сация, деформации позвоночника, мальформация Ар-
нольда–Киари и др.) и неврологические заболевания 
(псевдоатетоз при поражении задних столбов спинного 
мозга, опухоли задней черепной ямки, вестибулярный 
тортиколлис, дистонический тик и др.) [33].

Другая, не менее популярная классификация разделяет 
мышечные дистонии по этиологической категории на три 
группы: первичную (идиопатическую) дистонию, вторич-
ную (симптоматическую) дистонию и дистонию при дру-
гих дегенеративных заболеваниях ЦНС (наследственные 
и преимущественно спорадические формы) [8, 11, 19]. 

Первичные дистонии

Генетическая классификация дистоний включает боль-
шую группу заболеваний с известным геном или локусом 
гена аутосомно-доминантного, аутосомно-рецессивного 
или Х-сцепленного вариантов наследования, которые обо-
значаются как DYT [17]. Описано более 29 типов первич-
ных дистоний [36]. Подробная этиологическая структура 
первичных (идиопатических) форм дистонии представле-
на в составленной нами таблице. 

В зависимости от  формы  дистонии возраст дебю-
та колеблется от младенчества (болезнь Сегавы, DYT8, 
DYT29) до подросткового и взрослого возраста, а клини-
ческие проявления варьируют от лёгких (купирующихся 
приёмом специфических препаратов — леводопы, алко-
голя, бензодиазепинов) до тяжёлых некурабельных форм. 
Большинство из генетически детерминированных дисто-
ний ассоциированы с определёнными изменениями, вы-
являемыми при проведении магнитно-резонансной томо-
графии (МРТ) головного мозга и характерным фенотипом 
[17, 19, 48]. Однако фенотипические особенности менее 
выражены у детей, что часто приводит к неверной оценке 
вторичности наблюдающихся у ребёнка симптомов. Мно-
гие из генов дистоний демонстрируют низкую пенетрант-
ность и вариабельную экспрессивность [39, 41].

Механизмы возникновения дистонических гиперкине-
зов пока недостаточно изучены по сравнению с другими 
видами гиперкинезов. Дистония отличается от других 
гиперкинезов существенной зависимостью от произволь-
ных движений, которая особенно четко проявляется на 
ранней стадии развития синдрома. В то же время по мере 
прогрессирования эта связь может утрачиваться, а гипер-
кинез может становиться постоянным и приводить к фор-
мированию фиксированных патологических поз.

Одним из основных дефектов при дистонии является 
удлинение или задержка рекрутирования двигательных еди-
ниц при произвольном движении, за счёт чего увеличивает-
ся продолжительность периода одновременного сокраще-
ния агонистов и антагонистов и уменьшается способность 
селективно активировать мышцы, необходимые для данного 
движения. Вследствие этого дефекта больные с дистонией 
испытывают значительные трудности в прерывании неже-
лательного движения. Именно это обусловливает своео-
бразность «рисунка» и тяжесть мышечной дистонии [47]. 
Клиническая картина дистонии зависит от этиологическо-
го фактора и может иметь как узнаваемый специфический 
(например, гемидистония при болезнях обмена металлов в 
головном мозге), так и неспецифический фенотип [27, 38]. 

Нужно обратить внимание на то, что большинство форм 
идиопатической дистонии, представленных в таблице, име-
ют аутосомно-доминантный тип наследования, за исклю-
чением DYT17, DYT27, DYT29, DYT16, DYT5 и DYT2, 

имеющих аутосомно- рецессивное наследование, а также 
DYT3, наследуемой по Х-сцепленному рецессивному типу 
[17, 36]. Дебют в раннем детском возрасте характерен для 
небольшого числа данных форм заболевания, при этом до  
1 года дебютируют только некоторые из них (DYT11, DYT 9,  
DYT24, DYT29, DYT8). Часто идиопатическая дистония 
дебютирует в подростковом и раннем взрослом возрасте 
(DYT1, DYT4, DYT21, DYT13, DYT28, DYT20, DYT18 и 
др.) [37, 56]. При анализе различных форм идиопатической 
мышечной дистонии обращает на себя внимание высокая 
частота неполной пенетрантности и крайняя вариабель-
ность фенотипа отдельных форм (таблица).

Среди первичных (идиопатических) дистоний следует 
выделить особую генетически гетерогенную группу забо-
леваний, курабельных и потенциально благоприятных при 
своевременной диагностике — это ДОФА-чувствительная 
дистония (DYT5) или болезнь Сегавы [60]. Это группа ней-
рометаболических  форм патологии, характеризующихся 
дистонией, выраженность которой, как правило, колеблется 
в течение суток, при которых высокоэффективен приём не-
больших доз препаратов леводопы («драматический» поло-
жительный эффект) [61]. ДОФА-чувствительная дистония 
часто является аутосомно-доминантно наследуемым ней-
рометаболическим расстройством, обусловленным гетеро-
зиготной мутацией в гене GTP-циклогидролазы I (GCH1), 
расположенном на хромосоме 14q22.1–22.2. Кодируемый 
фермент реализует первую стадию катализа и контролирует 
скорость биосинтеза тетрагидробиоптерина (BH4), являясь 
предшественником синтеза дофамина и серотонина, двух 
нейротрансмиттеров, участвующих во множестве нейрон-
ных процессов. Гораздо реже встречается аутосомно-ре-
цессивный тип ДОФА-чувствительной дистонии, вызван-
ный компаунд-гетерозиготной и гомозиготной мутацией в 
гене тирозингидроксилазы (TH), расположенном на хромо-
соме 11p15.5 и в гене сепиаптеринредуктазы (SPR), лока-
лизованном на хромосоме 2p14-p12 [62]. GCH1 участвует 
в первой и ограничивающей скорость стадии биосинтеза 
BH4, который является важным кофактором для TH. TH яв-
ляется ограничивающим скорость ферментом в синтезе до-
фамина, SPR участвует в последнем этапе биосинтеза BH4 
[49]. ДОФА-чувствительная дистония, впервые описанная  
M. Segawa и соавт. в 1976 г., является редким наследствен-
ным заболеванием с распространённостью от 1 : 1 000 000 
до 1 : 200 000 [60]. «Драматический» положительный эф-
фект от приёма минимальных доз препаратов леводопы, 
полное восстановление двигательных функций и длитель-
ное плато на фоне приёма поддерживающей дозы обуслов-
ливают значимость исключения ДОФА-чувствительной 
дистонии во всех случаях генерализованной и симметрич-
ной дистонии нижних конечностей у детей раннего возрас-
та, а также при наличии сопутствующего феномена флюк-
туаций в течение суток у пациентов любого возраста [61]. 

Вторичные дистонии

Дистония может быть как самостоятельной формой 
патологии, так и симптомом различных неврологических 
болезней. Диагноз «вторичная дистония» правомочен в тех 
случаях, когда данные анамнеза, клинической оценки не-
врологического статуса и лабораторно-инструментальных 
методов обследования указывают на причину заболевания. 
Симптоматическая дистония чаще формируется при стриа-
то-паллидарном или таламическом поражении [37, 46]. Для 
стриато-паллидарного поражения характерно появление 
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Формы первичных (идиопатических) дистоний по данным OMIM1 и HGMD2

Forms of primary (idiopathic) dystonia according to OMIM1 and HGMD2

Форма
Form OMIM Нозология

Nosology
Ген

Gene
Возраст дебюта

Age of debut

Тип наследования/
пенетрантность
Inheritance type/

penetrance

Лечение
Treatment

DYT11 159900 Миоклоническая дистония
Синдром миоклонус-дистонии

Myoclonic dystonia
Myoclonus-dystonia syndrome

SGCE От 1 до 18 лет  
(в среднем 6 лет)
From 1 to 18 years 
(average of 6 years)

AD, полная
AD, full

Приём алкоголя 
уменьшает  
проявления

Taking alcohol 
reduces 

 the symptoms
DYT1 128100 Торсионная дистония,  

аутосомно-доминантная, тип 1
Torsion dystonia, autosomal dominant, 

type 1

TOR1A Подростки
Teenages

AD, неполная 
(менее 30%)

AD, incomplete 
(less than 30%)

–

DYT3 314250 Торсионная дистония,  
Х-сцепленная, тип 3

Torsion dystonia, X-linked, type 3

TAF1 40 лет и старше
40 years and older

XLR, полная
XLR, full

–

DYT7 602124 Торсионная дистония, тип 7
Torsion dystonia, type 7

– 28–70 лет
28–70 years

AD, полная
AD, full

–

DYT4 128101 Торсионная дистония,  
аутосомно-доминантная, тип 4

Torsion dystonia, autosomal dominant, 
type 4

TUBB4A 13–37 лет
13–37 years

AD, полная
AD, full

Приём алкоголя 
уменьшает  
проявления

Taking alcohol 
reduces  

the symptoms
DYT10 128200 Пароксизмальная кинезиогенная 

дискинезия, тип 1
Paroxysmal kinesiogenic dyskinesia, 

type 1

PRRT2 Около 9 лет
About 9 years old

AD, неполная
AD, incomplete

–

DYT12 128235 Дистония-паркинсонизм  
с быстрым началом

Dystonia-parkinsonism  
with a quick start

ATP1A3 15–45 лет
15–45 years

AD, неполная
AD, incomplete 

Эффективны  
бензодиазепины
Benzodiazepines 

are effective
DYT6 602629 Торсионная дистония, взрослая, 

смешанного типа
Torsion dystonia, adult, mixed type

THAP1 5–38 лет
5–38 years

AD, неполная 
(менее 60%)

AD, incomplete 
(less than 60%)

–

DYT2 224500 Торсионная дистония, аутосом-
но-рецессивная, тип 2

HPCA 1–15 лет
1–15 years

AR, полная
AD, full

–

DYT5 605407 ДОФА-чувствительная дистония. 
Болезнь Сегавы

DOPA-sensitive dystonia.  
Segawa’s disease

TH, GCH1 6–9 лет
6–9 years 

AR, полная
AD, full

Препараты  
леводопы
Levodopa  

preparations
DYT29 617282 Дистония с дебютом в детском воз-

расте, с атрофией зрительного нерва
Dystonia with debut in childhood,  

with atrophy of the optic nerve

MECR Раннее детство  
(до 3 лет)

Early childhood  
(up to 3 years)

AR, полная
AD, full

–

DYT8 118800 Пароксизмальная некинезиогенная 
дискинезия, тип 1

Paroxysmal non-kinesiogenic  
dyskinesia, type 1

PNKD Младенческий  
(до 1 года)

Infant (up to 1 year)

AD, полная
AD, full

Эффективны  
бензодиазепины
Benzodiazepines 

are effective
DYT16 612067 Дистония, тип 16*

Dystonia, type 16*
PRKRA 7–18 лет

7–8 years
AR, полная

AD, full
–

DYT9 601042 Хореоатетоз кинезиогенный с эпизо-
дической атаксией и спастичностью
Choreoathetosis is kinesiogenic with 

episodic ataxia and spasticity

SLC2A1 2–15 лет
2–15 years

AD, полная
AD, full

Эффективен  
ацетазоламид
Acetazolamide  

is effective
DYT24 615034 Дистония, тип 24

Dystonia, type 24
ANO3 4–58 лет (в сред-

нем 24 года) 
4-58 years (average 

of 24 years)

AD, неполная
AD, incomplete

Неполная пене-
трантность

Incomplete pene-
trance

DYT25 615073 Дистония, тип 25
Dystonia, type 25

GNAL 7–54 года  
(в среднем 31 год)
7-54 years (average 

of 31 years)

AD –

DYT26 616398 Миоклонус-дистония, тип 26
Myoclonus-dystonia, type 26

KCTD17 10–20 лет
10–20 years

AD –

Продолжение таблицы см. на стр. 117.
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«чистой» дистонии, для поражения таламуса — миокло-
нус-дистонии [23, 51]. Гемидистония или фокальная дисто-
ния в руке или ноге, как правило, обусловлены поврежде-
нием контралатеральной скорлупы. Отравление марганцем 
вызывает дистонию стоп с формированием «петушиной 
ходьбы» [49]. В отличие от большинства вторичных дисто-
ний, острые лекарственные дистонии являются полностью 
обратимыми и исчезают после отмены дофаминблокиру-
ющего средства [36]. Поздние (тардивные) лекарственные 
экстрапирамидные расстройства обратимы частично, 70% 
из них имеют стационарное течение [63].

В целом, для вторичных дистоний характерны: 
•	 внезапное начало; 
•	 фиксированные и болезненные дистонические позы 

или дистония покоя; 
•	 раннее присоединение дизартрии; 
•	 гемидистония; 
•	 наличие релевантного фактора (центральная или пе-

риферическая травма, энцефалит, перинатальная ги-
поксия, приём блокаторов дофамина, инсульт и др.); 

•	 наличие других, недистонических неврологических 
симптомов (лёгкие парезы, мозжечковые симптомы, 
когнитивные нарушения, дизартрии и др.); 

•	 патологические изменения по данным лаборатор-
ных обследований и нейровизуализации [54, 55].

Дистония-плюс
Значительно сложнее проводить дифференциальную 

диагностику с дистониями третьей этиологической кате-
гории, которые формируются при дегенеративных заболе-
ваниях ЦНС (дистония-плюс). Это большая клинически 
и генетически гетерогенная группа различных форм па-
тологии ЦНС, объединяющая прогрессирующие дегене-
ративные заболевания ЦНС, метаболические и митохон-
дриальные болезни, имеющие в дебюте или структуре 
патологии дистонический синдром [33, 49]. Эти формы 
дистоний имеют неуклонно прогрессирующее течение, 
перманентное нарастание клинической симптоматики, 
резистентность к проводимой терапии, присоединение 
по мере прогрессирования других симптомов (судороги, 
атрофия зрительного нерва, спастичность, деменция), а 
также неблагоприятный прогноз [64, 65]. 

Значительный объём различных форм патологии в 
данной группе, дебютирующих в детском возрасте, зани-
мают наследственные заболевания обмена веществ, кото-
рые являются потенциально курабельными состояниями 

Форма
Form OMIM Нозология

Nosology
Ген

Gene
Возраст дебюта

Age of debut

Тип наследования/
пенетрантность
Inheritance type/

penetrance

Лечение
Treatment

DYT27 616411 Дистония, тип 27
Dystonia, type 27

COL6A3 10–20 лет
10–20 years

AR –

DYT28 617284 Торсионная дистония, тип 28,  
с детским началом

Torsion dystonia, type 28,  
with infantile onset

KMT213 После 10 лет
After 10 years

AD, неполная
AD, incomplete

Эффективна  
DBS-терапия 
Effective DBS 

therapy
DYT15 607488 Миоклонус-дистония, тип 15

Myoclonus-dystonia, type 15
– 5–15 лет

5–15 years
AD, полная

AD, full
Приём алкоголя 

уменьшает  
проявления

Taking alcohol 
reduces the  
symptoms

DYT13 607671 Торсионная дистония,  
аутосомно-доминантная, тип 13**

Torsion dystonia, autosomal dominant, 
type 13**

– 4–40 лет  
(в среднем 15 лет)

AD, полная
AD, full

–

DYT17 612406 Торсионная дистония, тип 17**
Torsion dystonia, type 17**

– Подростки
Teenagers

AR, полная
AD, full

DYT19 611031 Пароксизмальная кинезиогенная 
дискинезия, тип 2

Paroxysmal kinesiogenic dyskinesia, 
type 2

– 2–15 лет
2–15 years

AD, полная
AD, full

Эффективен  
приём топирамата
Effective reception 

of topiramate
DYT20 611147 Пароксизмальная некинезиогенная 

дискинезия, тип 2
Paroxysmal non-kinesiogenic  

dyskinesia, type 2

PNKD1 Вариабельный
Variable

AD, неполная 
(менее 80%)

AD, incomplete 
(less than 80%)

–

DYT21 614588 Дистония, тип 21***
Dystonia, type 21***

– 13–50 лет
13–50 years

AD, полная
AD, full

–

DYT23 614860 Дистония, тип 23 
Dystonia, type 23

– Вариабельный
Variable

AD, полная
AD, full

–

DYT18 612126 Синдром дефицита GLUT1  
с началом в детском возрасте, тип 2

GLUT1 deficiency syndrome, with 
onset in childhood, type 2.0

SLC2A1 1–3 года
1–3 years

AD, неполная
AD, incomplete

Эффективна  
кетогенная диета

Effective ketogenic 
diet

Примечание. 1Online Mendelian Inheritance in Man® An Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders; 2Human Gene Mutation Database 
(HGMD) Professional. * — описаны 4 семьи; ** — фокальная дистония;*** — описана 1 семья. 
Note. 1Online Mendelian Inheritance in Man® An Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders; 2Human Gene Mutation Database
(HGMD) Professional. * — four families have been described, ** focal dystonia;*** — one family have been described.



Российский педиатрический журнал. 2021; 24(2)
https://doi.org/10.46563/1560-9561-2021-24-2-112-121

ОБЗОР
118

с благоприятным прогнозом при своевременной диагно-
стике и раннем начале терапии. Органические ацидурии 
и аминоацидопатии нередко диагностируются только при 
развитии метаболических кризов и существенном ухуд-
шении состояния ребенка, когда впервые исследуется 
уровень аминокислот и ацилкарнитинов в крови методом 
тандемной масс-спектрометрии. Срок дебюта заболева-
ния широко варьирует в зависимости от нозологической 
формы: от 1-х суток жизни до 1 года и старше. Клини-
чески большинство органических ацидурий манифести-
рует с метаболического криза, проявляющегося рвотой, 
нарушением сознания, появлением неврологической сим-
птоматики, судорогами [66]. При поздней манифестации 
заболевания симптоматика развивается постепенно и про-
является задержкой психомоторного развития, диффузной 
мышечной гипотонией или же, наоборот, спастичностью, 
в связи с чем дети часто наблюдаются с ошибочным диа-
гнозом «детский церебральный паралич» [21, 33].

Часто с развитием генерализованной формы дистонии 
у детей раннего возраста ассоциированы следующие на-
рушения обмена веществ [49]:

1. Глутаровая ацидурия 1-го типа (OMIM 231670) — 
это редкое аутосомно-рецессивное заболевание, обуслов-
ленное дефицитом глутарил-КОА-дегидрогеназы, что 
приводит к накоплению в тканях и биологических жид-
костях глутаровой и 3-ОН-глутаровой кислот, имеющих 
тропность к подкорковым ядрам головного мозга, стри-
арной системе. Выделяют тяжёлую острую и доброкаче-
ственную подострую формы заболевания [66].

2. Метилмалоновая ацидурия (OMIM 251000) — ауто-
сомно-рецессивное заболевание, связанное с нарушением 
обмена метилмалоновой кислоты или кобаламина (В12). 
Чаще всего заболевание обусловлено мутациями в гене 
метилмалонил-КоА-мутазы. По степени остаточной ак-
тивности фермента метилмалоновую ацидурию подраз-
деляют на В12-чувствительную и В12-нечувствительную 
(классическую) формы. 

3. Пропионовая ацидурия (ОMIM 606054), или кето-
тическая гиперглицинемия наследуется по аутосомно-ре-
цессивному типу и сходна по своим клиническим прояв-
лениям с метилмалоновой ацидурией. Выделяют две фор-
мы: тяжёлую неонатальную и с поздним дебютом. 

4. Изовалериановая ацидурия (ОMIM 243500) —  
аутосомно-рецессивное заболевание с выраженным кли-
ническим полиморфизмом. Различают две формы: острую 
неонатальную и хроническую. Заболевание обусловлено 
мутациями гена митохондриальной изовалерил-КоА-де-
гидрогеназы (IVD), приводящими к её недостаточности в 
печени, почках, скелетных мышцах, фибробластах.

5. Некетотическая гиперглицинемия (ОMIM 605899) 
или глициновая энцефалопатия — наследственное гене-
тически гетерогенное заболевание, связанное с наруше-
нием обмена глицина, что приводит к накоплению глици-
на в крови, моче и цереброспинальной жидкости. В за-
висимости от манифестации различают неонатальную и 
позднюю формы болезни. 

6. Лейциноз или болезнь кленового сиропа 
(MIM248600) — редкое наследственное заболевание, 
преимущественно манифестирующее в неонатальном 
периоде, обусловленное нарушением метаболизма раз-
ветвлённых аминокислот. Формы заболевания зависят от 
тяжести течения: классическая (острая), интермиттирую-
щая, промежуточная, тиамин-зависимая. Генетически ге-

терогенное, аутосомно-рецессивное заболевание, которое 
связано с недостаточностью ферментативного комплекса 
дегидрогеназ альфа-кетокислот с боковыми цепями.

Дегенеративные заболевания ЦНС,  
имеющие в клинической картине дистонии

Часто с дистонии в детском возрасте дебютируют бо-
лезнь Вильсона–Коновалова, ювенильный паркинсонизм, 
группа нейродегенераций с накоплением железа в мозге 
(NBIA), атаксия-телеангиэктазия, дефицит витамина Е,  
сфинголипидоз, болезнь Ниманна–Пика, тип С и D, ней-
рональный цероидный липофусциноз, синдром Ли, ней-
роакантоцитоз и ювенильный паркинсонизм-дистония 
тип 1) и др. [44, 47, 67]. Данный перечень постоянно по-
полняется новыми «молодыми» формами дегенератив-
ных поражений ЦНС (например, болезнь Гентингтона, 
болезнь Паркинсона, дентаторубропаллидарная дегенера-
ция), которые можно диагностировать у пациентов под-
росткового и даже раннего детского возраста. Решающую 
роль в диагностике дегенеративных заболеваний ЦНС 
играет МРТ головного мозга. Ряд заболеваний данной 
группы сопровождается специфическими изменениями 
на МРТ головного мозга (например, МР-картина билате-
рального поражения бледных шаров при болезни Паркин-
сона; «тигровый глаз» при NBIA, тип 1; симметричная 
атрофия лобно-теменно-височных отделов полушарий и 
билатеральное поражение базальных ядер при глутаровой 
ацидурии, тип 1) [45, 54]. 

Знание специфических МР-паттернов позволяет значи-
тельно сузить диагностический поиск и минимизировать 
время, потраченное на диагностику болезней, сопровождаю
щихся дистониями. Однако в детском возрасте клинические 
проявления болезни могут не сопровождаться типичными 
МР-паттернами. У ребенка раннего возраста можно не обна-
ружить характерных изменений в веществе головного мозга 
либо выявленные изменения будут неспецифичными. В та-
ких случаях решающая роль в постановке диагноза отводит-
ся клинической симптоматике болезни и данным молекуляр-
но-генетических методов исследования [55].

Диагностика дистоний

В клинической практике выделяют 4 этапа диагности-
ки дистоний:

•	 распознавание экстрапирамидного синдрома, выде-
ление специфических черт и «рисунка» гиперкинеза;

•	 уточнение анамнестических данных, выявление со-
путствующих синдромов, лабораторных маркёров и 
нейровизуализационных паттернов; 

•	 проведение молекулярно-генетического обследования;
•	 установление клинического диагноза.
В связи с тем что распознавание дистоний является 

отправной точкой диагностики, классификация экстрапи-
рамидных расстройств может быть построена на синдро-
мальном подходе [16, 27]. При этом решающее значение 
для диагностики (особенно в детском возрасте) отдается 
молекулярно-генетическим методам, хотя для ряда форм 
патологии ЦНС точный генетический дефект не установ-
лен, а неполная пенетрантность и высокая вариабельность 
часто затрудняют интерпретацию данных [39, 48].

Принципы лечения дистоний

Патогенетического лечения дистоний не существует, 
все терапевтические мероприятия носят симптоматиче-
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ский характер. Расширение арсенала пероральных лекар-
ственных средств, возможность проведения ботулиноте-
рапии, а также современные нейрохирургические техно-
логии позволяют значительно улучшить качество жизни 
пациентов с дистониями [59, 68]. 

Основные методы лечения мышечных дистоний у 
взрослых: 

•	 медикаментозная терапия (холинолитики, миоре-
лаксанты, бензодиазепины); 

•	 химическая денервация (ботулинотерапия); 
•	 интратекальное введение баклофена; 
•	 оперативное лечение — глубокая стимуляция мозга 

[69].
В настоящее время холинолитики, баклофен, бензо-

диазепины и леводопа (при болезни Сегавы) остаются 
основными методами медикаментозной терапии дисто-
нии как у детей, так и у взрослых [62, 63]. Однако список 
лекарственных препаратов, допустимых к применению у 
детей раннего возраста в России, ограничен. Так, необхо-
димый для лечения ДОФА-зависимой формы дистонии 
комплексный препарат леводопы и карбидопы (торговое 
наименование Наком, Сиком, Синдопа и др.) имеет воз-
растное ограничение и не рекомендуется к использованию 
у детей младше 18 лет. Часто используемый в купирова-
нии спастичности и дистонии у детей препарат баклофен 
разрешён к применению с осторожностью для пациентов, 
достигших 1 года жизни. Интратекальное введение ба-
клофена применяется при неэффективности предыдущей 
терапии у пациентов с тяжёлыми генерализованными ди-
стониями, преимущественно вторичного характера (ги-
перкинетическая форма детского церебрального паралича 
и др.), а также при тяжелых идиопатических дистониях в 
детском возрасте [33, 44, 46]. 

Ботулинотерапия стала основным методом лечения 
локальных и сегментарных форм мышечной дистонии 
независимо от этиологии [43]. Применение ботулиниче-
ского токсина — это комплексная и высоко индивидуали-
зированная терапия, определяемая алгоритмами лечения 
и схемами инъекций, описывающими его целевые мышцы 
и их дозирование [70]. Очевидно, что для увеличения эф-
фективности комплексной терапии дистоний у детей не-
обходимы новые патогенетические методы лечения рас-
пространённых форм первичной дистонии и дистониче-
ских синдромов в структуре дегенеративных заболеваний 
ЦНС, а также разработка оптимальных алгоритмов диа-
гностики и лечения данных пациентов. Однако в России 
имеется ряд ограничений для использования ботулотокси-
на типа А в детском возрасте, что существенно ограничи-
вает возможность широкого применения этого метода, в 
том числе при лечении дистоний. Ограничивает использо-
вание метода отсутствие достаточного числа специально 
подготовленных врачей, имеющих опыт работы с ботуло-
токсином типа А в лечении дистонических гиперкинезов.

Хроническая стимуляция внутренней части бледного 
шара показана при первичных генерализованных дисто-
ниях и в случаях неудовлетворительного результата неод-
нократно проведённой ботулинотерапии при локальных 
формах дистоний. Другие нейрохирургические методы в 
настоящее время только начинают применяться для лече-
ния дистоний [71, 72].

В случае возникновения тяжёлых дистонических со-
стояний требуется оказание экстренной медицинской по-
мощи. К таким неотложным состояниям относятся дисто-

нический стридор с расстройствами функции дыхания, де-
компенсированные генерализованные дистонии, включая 
«дистоническую бурю», острые отравления, связанные с 
приёмом нейролептиков, включая злокачественный ней-
ролептический синдром и другие токсические поражения 
ЦНС. Применение инъекционных форм антихолинерги-
ческих препаратов (биперидена гидрохлорида) является 
ведущим методом неотложной терапии у взрослых паци-
ентов. Однако для детей данная терапия недоступна из-за 
возрастных ограничений применения ряда лекарственных 
препаратов [73].

Таким образом, анализ формирования мышечных ди-
стоний у детей при различных формах патологии свиде-
тельствует, что актуальность этой проблемы становится 
всё более значимой. Список моногенных сложных двига-
тельных расстройств стремительно растёт. Многие наслед-
ственные и метаболические заболевания или врождённые 
нарушения обмена веществ вызывают дистонии у детей. 
Большое число нейрометаболических форм патологии, от-
ветственных за формирование дистоний у детей, включает 
митохондриальные цитопатии, органические ацидемии, 
нарушения минерального обмена и транспорта, нейроме-
диаторные заболевания, нарушения обмена пуринов, дис-
функции обмена липидов и креатина. Очевидно, что для 
увеличения эффективности комплексной терапии дисто-
ний у детей необходимы новые патогенетические методы 
лечения распространённых форм первичной дистонии и 
дистонических синдромов в структуре дегенеративных за-
болеваний ЦНС, а также разработка оптимальных алгорит-
мов их диагностики с использованием высокоэффектив-
ных молекулярно-генетических технологий.
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