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Актуальность. Большинство митохондриальных болез-
ней протекает с неврологическими и экстраневральными на-
рушениями. Эпилепсия — один из ключевых клинических
признаков митохондриальных болезней, в том числе вызван-
ных мутациями в гене POLG. К POLG-ассоциированным на-
рушениям относят синдром Альперса–Хуттенлохера (синдром
Альперса), который проявляется эпилептическими приступа-
ми, дистрофией печени и регрессом психомоторного развития.
Использование в качестве терапии эпилептических присту-
пов вальпроевой кислоты вызывает фатальный токсический
гепатит. Своевременная диагностика заболевания и исключе-
ние препаратов вальпроевой кислоты увеличивает продолжи-
тельность жизнь больного.

Описание клинического случая. Под наблюдением нахо-
дился пациент, 2010 г.р. Ребёнок от 1 -й беременности, проте-
кавшей на фоне анемии, 1 -х срочных родов. Брак кровнород-
ственный, родители двоюродные сибсы. С  1-го года жизни от-
мечалась задержка психоречевого развития реб ёнка. С 5 лет
появилась неустойчивость при ходьбе и слабость в конечно-
стях. Исключены: спинальная мышечная атрофия, миодистро-
фия Дюшенна/Беккера, панель «наследственные полинейро-
патии» — отрицательная. С 9  лет перестал прибавлять в весе
и ходить, появились приступы судорог с нарушением созна-
ния. При электроэнцефалографии эпилептическая активность
не зарегистрирована. Был назначен препарат вальпроевой кис-
лоты на фоне приёма которого приступы судорог участились,
развился токсический гепатит с развитием печеночной недо-
статочности и летального исхода. Посмертно получены дан-
ные полного секвенирования экзома: выявлен патогенный ва-
риант гена POLG в гомозиготном состоянии, характерный для
синдрома Альперса–Хуттенлохера с аутосомно-рецессивным
типом наследования (OMIM 203700).

Заключение. Представленный клинический случай демон-
стрирует классические проявления митохондриального забо-
левания — синдрома Альперса: задержка психоречевого раз-
вития, миопатия, полинейропатия, эпилепсия, подтвержденно-
го молекулярно-генетическим исследованием. Свое временная
верификация диагноза с назначением симптоматической тера-
пии, исключающей назначение препаратов вальпроевой кис-
лоты, позволяет улучшить качество и увеличить продолжи-
тельность жизни пациента.
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