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Первый опыт применения низкопоточных экстра-
интракраниальных анастомозов у пациентов 

в остром периоде ишемического инсульта
А. В. Щербинин, А. И. Кискаев, Т. В. Сергеева, Т. В. Захматова

СПбГБУЗ «Елизаветинская больница», Санкт-Петербург, Россия

Резюме. У пациентов с окклюзией ВСА в острейшем периоде ишемического инсульта при неэффективности 
методов эндоваскулярной реваскуляризации, операция ЭИКА остается методом резерва и может улучшить резуль-
таты лечения.

Цель исследования: улучшить результаты хирургического лечения пациентов с симптомной окклюзи-
ей ВСА с помощью ЭИКА между ПВА и М4-М3 ветвями в остром периоде ишемического инсульта.

Материалы и методы. У 8 пациентов в возрасте от 55 до 75 лет, выполнены ЭИКА в интервале первых 
5–14 дней от начала инсульта. Перед и после операции оценивали скорость кровотока по М1 с помощью ТКДГ, 
обширность ишемии по ASPECTS и по КТ-П, неврологический статус и исходы по NIHSS и mRS. Проведен анализ 
клинической симптоматики, ближайших послеоперационный осложнений и исходов лечения.

Результаты. Анастомозы были проходимы во всех случаях. По СКТ в 2 случаях поле операции выявлено 
увеличение очагов ишемии на 10 % без нарастания неврологической симптоматики. У пациента с обширной полу-
шарной пенумброй на 3и сутки после операции развился полушарный инсульт с геморрагической трансформа-
цией и латеральным смещением срединных структур, что потребовало выполнения экстренной декомпрессивной 
трепанации черепа. Через трое суток после операции у  другого пациента на  фоне нестабильной гемодинамики 
из-за ОКС выявлен новый очаг ишемии в противоположном полушарии и в подкорковых ганглиях со стороны 
анастомоза. В одном случае потребовалась реоперация в связи с острой субдуральной гематомой на третьи сутки 
после ЭИКА. При ТКДС к 14 суткам кровоток по М1 сегменту СМА со стороны анастомоза в 75 % случаях дости-
гал возрастной нормы (54±5см/с). В 2-х случаях в связи с соматическими осложнениями были зарегистрированы 
летальные исходы. В 5 случаях пациенты были вписаны с незначительными улучшениями в неврологическом ста-
тусе на 1–2 балла по NIHSS (7–6) и в одном случае без динамики. При оценке исходов лечения по mRS, в 5 случаях 
состояние соответствовало 1–2 балла, в одном 4 баллам.

Заключение. Выполнение операции ЭИКА в остром периоде инсульта не приводит к быстрому регрессу 
неврологической симптоматики и преследует профилактческую цель снижения риска повторного инстульта. Те-
чение операций в этот период инсульта сильно зависит от изменений центральной гемодинамики и перфузионного 
давления, может осложняться увеличением зон ишемии, что следует учитывая при данном методе лечения. Низ-
копоточный ЭИКА с корковыми артериями является вспомогательным источником коллатерального кровотока, 
не оказывая значимого протективного действия в остром периоде инсульта при уменьшении перфузионного дав-
ления.

Ключевые слова: ишемический инсульт, экстра-интракраниальный анастомоз, пенумбра, окклюзия 
внутренней сонной артерии.
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First experience of low-flow extra-intracranial bypass surgery  
in patients with acute ischemic stroke

A. V. Scherbinin, A. I. Kiskaev, T. V. Sergeeva, T. V. Zahmatova
Hospital named after St. Elizaveta, Saint Petersburg, Russia

Summary. Low flow EC–IC bypass is the operation of reserve, which can approve recovery for patients with occlusion 
of ICA and failure of endovascular revascularization methods in acute phase of ischemic insult. The PURPOSE OF THE 
STUDY was improvement of treatment results of patients with ICA occlusion and acute ischemic insult with help of early 
EC–IC bypass between external temporal artery and M4 brunches.

Materials and methods. 8 patients (7 man and 1 women) 55–75 years age, were treated with EC–IC bypass 
in first 5–14 days of acute ischemic insult. Doppler M1 flow assessment, ASPECTS score, penumbra zone changes, NIHSS 
and mRS scores were compared before and 1 month after surgery.
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Results. All anastomoses were parent. In 2 cases 10 % enlargement of ischemic area were seen the next day after 
surgery without neurological worsening. One patient with wide penumbra zone have shown malignant hemisphere ischemia 
at the third day after surgery, and required emergent hemisphere decompression. In other case, the new ischemic areas 
were seen in the basal ganglia and contralateral hemisphere after the acute myocardial infarction onset at the second 
postoperation day. One acute subdural hematoma emergent evacuation was performed in one case. The M1 flow was 
normalized at the 14 day after operation in 75 % of patients. Two deaths were registered because of somatic pathology 
progression. 5 patients were released from the hospital with slight improvement up to 6–7 points in NIHSS score. mRS were 
1–2 points in 5 cases, and 4 points in one.

Conclusion. Early EC–IC bypass in acute ischemic insult doesn’t lead to quickly neurological recovery of patient. 
Low-flow EC–IC bypass with M4 brunches is the additional source of collateral blood flow, and gives no meaningful 
protection of cerebral parenchyma in case of cerebral perfusion pressure drop during acute ischemic insult.

Key words: ischemic stroke, extra-intracranial bypass, penumbra, internal carotid artery occlusion.
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Список сокращений:
ПВА — поверхностная височная артерия,
СМА — средняя мозговая артерия,
ВСА — внутренняя сонная артерия,
ЭИКА — экстра-интракраниальный анастомоз,
ТКДС — транскраниальное дуплексное 
сканирование,
TAMX — усредненная во времени максимальная 
скорость кровотока,
СКТ — спиральная компьютерная томография,
ПКТ — перфузионная компьютерная томография,
ОКС — острый коронарный синдром.

Введение. Несмотря на  успешное развитие ме-
тодов эндоваскулярной реваскуляризации головного 
мозга в острейшем периоде ишемического инсульта, 
у  большого числа пациентов с  симптомной окклю-
зией ВСА эти методы оказываются неэффективны-
ми [1, 2]. Данные пациенты обычно продолжают 
получать исключительно консервативную терапия. 
По  данным Komatani H., риск повторного инсульта 
у этих пациентов колеблется от 4 до 11 % в течении 
первого года [3].

Основываясь на  многочисленных публикациях, 
посвященных применению экстра-интракраниаль-
ного анастомоза в остром периоде ишемического ин-
сульта как зарубежных [4,5,6,7], так и отечественных 
авторов [8, 9, 10] в  нашей клинике был разработан 
и утвержден алгоритм отбора пациентов для выпол-
нения данной операции.

Цель работы — улучшить результатов хирурги-
ческого лечения пациентов с симптомной окклюзией 
ВСА с  помощью экстра-интракраниального анасто-
моза в остром периоде ишемического инсульта.

Материалы и методы. После одобрения локаль-
ным этическим комитетом, с июля 2021 года по ок-
тябрь 2021  года было выполнено 8 операций паци-
ентам в возрасте от 55 до 75 лет с острой̆ окклюзией̆ 
ВСА и  ишемическим инсультом в  бассейне её кро-
воснабжения. Характеристика пациентов представ-
лена в таблице 1.

Критериями отбора пациентов для выполнения 
ЭИКА были: клиническая картина инсульта в  бас-
сейне ВСА с  выраженностью не  менее 4 баллов 
по  NIHSS, объем зоны некроза вещества головного 
мозга по  шкале ASPECTS не  менее 7 баллов, при-
знаки окклюзии ВСА на  стороне инсульта, под-
твержденные с  помощью дуплексного сканирова-
ния и  КТ-ангиографии, наличие зоны пенумбры 
в  большом полушарии головного мозга на  стороне 
окклюзированной ВСА с возможным очагом некроза 
не более 30 % пенумбры или 30 мл по данным ПКТ, 
отсутствие флюктуирующего неврологического де-
фицита и  геморрагической̆ трансформации на  мо-
мент выполнения операции, возраст не более 75 лет, 
значение индекса mRS не более 2 баллов до эпизода 
инсульта [8,10]. Во  всех случаях оформлялось ин-
формированное согласие. Пациентам проводилось 
транскраниальное дуплексное сканирование (ТКДС) 
с изменением скорости кровотока в  СМА, критери-
ями для отбора было гемодинамически значимое 
снижение скорости кровотока в  М1 сегменте СМА 
на  стороне инсульта. Стандартные методы лечения 
(тромболитическая терапия или тромбоэкстракция) 
были неэффективны или противопоказаны.

Проанализированы ближайшие послеоперацион-
ные осложнения и их причины у 8 пациентов, опери-
рованных в интервале 5–14 дней от первых симпто-
мов инсульта. Проведена оценка клинической кар-
тины и ближайшие исходы лечения пациентов в те-
чении 1 месяца. Сформулированы предварительные 
выводы о эффективности данного метода, обсуждены 
показания и критерии отбора пациентов для выпол-
нения ЭИКА.

Результаты. У всех пациентов имела место хро-
нические окклюзии ВСА. В 2 случаях отмечена со-
путствующая субокклюзия противоположной ВСА.

Операции выполнялись в  первые 5–14 дней по-
сле инсульта. Объем пораженного мозгового веще-
ства до операции оценивался по СКТ в соответствии 
с критериями ASPECTS. В 4 случаях при поступле-
нии ASPECTS соответствовал 10 баллам, в 3 случаях 
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— 9 и в одном — 8 баллам. При проведении ПКТ го-
ловного мозга зона пенумбры в пораженном полуша-
рии была выявлена у всех пациентов, в 3 случаях вы-
являлись очаги некроза, составляющие от 5 до 30 % 
объема пенумбры.

Оценка неврологического статуса при поступле-
нии и перед операцией по шкале NIHSS у 5 пациен-
тов было 9 баллов, 2х –7 баллов и 4 балла у одного. 
Перед операцией значимого увеличения или умень-
шения неврологического дефицита не наблюдалось.

При выполнении ТКДС у  всех пациентов отме-
чено гемодинамически значимое снижение линей-
ной скорости кровотока (TAMX) в СМА на стороне 
инсульта с  межполушарной асимметрией кровотока 
от 40 % до 50 %.

Перед операцией все пациенты получали терапию 
аспирином 100 мг/сут.

Во всех случаях выполнения ЭИКА качестве со-
суда донора использовались ветви ПВА. Анастомоз 
формировали по типу конец-в‑бок: в 6 случаях с М4 
ветвями височной доли, в одном с теменной и с ви-
сочной ветвями М4, и в одном случае с М3 ветвью 
височной доли дистальнее места ее субокклюзии 
по данным ангиографии и интраоперационного уль-
тразвукового исследования. Длительность операций 
составила в среднем 4 часа, а время наложения ана-
стомоза и пережатия коркового сосуда — 13 ± 5 ми-
нут. Использовалась техника непрерывного шва при 
формировании анастомоза с  применением атравма-
тичной иглы с нитью 9/0.

После выполнения операции всем пациентам вы-
полняли CКТ головного мозга, КТ-ангиографию це-
ребральных сосудов и  ТКДС, в  ряде случаев ПКТ. 
Состоятельность анастомозов подтверждена у  всех 
пациентов.

По данным СКТ головного мозга в 2 случаях вы-
явлено увеличение дооперационных очагов некроза 
вещества мозга на 10 % без нарастания неврологиче-
ской симптоматики.

В одном случае, зона ишемических повреждений 
на первые сутки увеличилась с 30 % до 50 %, а на 3 
сутки захватило всю зону кровоснабжения бассейна 
СМА с  геморрагической трансформацией и  смеще-
нием срединных структур, что потребовало выполне-
ния экстренной декомпрессивной трепанации черепа.

При оценке скорости кровотока с помощью ТКДС 
в  послеоперационном периоде к  3 суткам средняя 
скорость кровотока (TAMX) в анастомозе составляла 
в среднем 27см/с (25±6см/с), к 14 суткам увеличива-
лась до 42±8см/с.

При оценке изменения скорости кровотока по М1 
сегменту СМА со стороны анастомоза в 3х случаях 
к 14 суткам скорость увеличивалась до нормативных 
значений (54±5 см/с), в 3х случаях прирост оказался 
гемодинамически незначимым и сохранялась межпо-
лушарная асимметрия кровотока.

В одном случае после наложения анастомоза 
на М3 сегмент СМА дистальнее зоны его субоклю-
зии показатель TAMX был выше физиологической 

нормы (116  см/с) и  наблюдался синдром гперпер-
фузии, регрессировавший на  фоне консервативной 
терапии.

Неврологический статус в раннем послеопераци-
онном периоде оставалось без изменения в 7 случаях. 
В одном случае при развитии полушарного инсуль-
та на  3 сутки после операции отмечено нарастание 
симптоматики до 26 баллов NIHSS. На 14–30 сутки 
в  5 случаях значимой динамики неврологической 
симптоматики не выявлено. В 2х случаях — при уве-
личении зоны ишемии и появлении дополнительных 
очагов инсульта в другом полушарии — отмечено на-
растание неврологической симптоматики до 26 бал-
лов, в одном случае после нарастания неврологиче-
ской симптоматики, связанного с  развитием острой 
субдуральной гематомы, после ее удаления наблю-
далось восстановление неврологического дефицита 
до предоперационного уровня (NIHSS 9).

На 3 сутки в одном случае развился эпизод фибри-
ляции предсерлий и  острый коронарный синдром, 
приведший нестабильной гемодинамики. При СКТ 
головного мозга на 7 сутки — выявлен вновь появив-
шийся очаг ишемии в противоположном полушарии 
и в подкорковых ганглиях со стороны анастомоза.

Из хирургических осложнений следует отметить 
развитие острой субдуральной гематомы на 2 сутки, 
потребовавшей хирургического лечения. Пациент 
выписан на 17 сутки без нарастания неврологическо-
го дефицита в сравнении с предоперационным пери-
одом.

В 2-х случаях в связи с прогрессированием ише-
мии в послеоперационном периоде и присоединени-
ем внутрибольничной пневмонии были зарегистри-
рованы летальные исходы.

В 5 случаях пациенты были вписаны с незначи-
тельными улучшениями в  неврологическом статусе 
на  1–2 балла по  NIHSS (7–6) и  в  одном случае без 
динамики. При оценке исходов лечения по  mRS, 
то в 5 случаях состояние соответствовало 1–2 балла 
по mRS, в одном 4 баллам и в 2х –6 баллов (смерть). 
При сравнении состояния до  операции и  после 
по mRS — значимого улучшения не выявлено.

Обсуждение. 
В  10–20  % случаев причиной развития ишеми-

ческого инсульта является атеросклеротическое по-
ражение брахиоцефальных артерий [11]. В наблюде-
ниях Choi J. 2014 [1], Gocmen R. 2018 [2] успешная 
реканализация с помощью внутривенного тромболи-
зиса и внутрисосудистых манипуляций в остром пе-
риоде инсульта при атеросклеротической окклюзии 
ВСА составила всего 36,4 %., а стентирование и ан-
гиопластики при атеросклеротических типах инсуль-
тов имеют высокую вероятность рецидива [12].

Предпосылками для эффективного использова-
ния низкопоточных экстра-интракраниальных ана-
стомозов в  случае атеросклеротических инсультов, 
является то, что при этом типе инсульта срыв ком-
пенсации кровоснабжения головного мозга возни-
кает на фоне длительного и постепенного сужения 



136

Том XIV, № 1-2, 2022

RUSSIAN NEUROSURGICAL JOURNAL named after professor A.L. Polenov

КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ

просвета магистральных мозговых артерий атеро-
склеротической бляшкой, за время которого обычно 
формируется система коллатерального кровообра-
щения. Учитывая имеющиеся дополнительные кол-
латеральные сети, использование экстракраниаль-
ных сосудов с низкой или средней объемной скоро-
стью кровотока (20–60мл/мин) для доставки в зону 
ишемии дополнительного объема крови в  острей-
шем и остром периоде инсульта, может быть доста-
точным для восстановления еще жизнеспособной, 
но ишемизированной мозговой ткани (зоны пенум-
буры), уменьшению неврологического дефицита 
и улучшению исход заболевания [7].

Авторы большинства публикаций, свидетельству-
ющих о  высокой эффективности и  относительной 
безопасности выполнения экстра-интракраниальных 
микроанастомозов в  остром периоде ишемического 
инсульта, указывают, что риски развития повторных 
инсультов значительно выше при выполнении данной 
операции в остром периоде, чем в отдаленном пери-
оде [13]. Причины этого мало изучены. Возможно, 
это связано с тем, что в остром периоде инсульта мак-
симально «открываются» корковые коллатерали для 
компенсации недостатка магистрального кровотока, 
и, зачастую, дополнительный поток крови в корковые 
сосуды по шунту может привести к развитию конку-
рентного тока и расширению зоны ишемии [18]. Кос-
венным подтверждением такой гипотезы может быть 
допплерографическое снижение линейной скорости 
кровотока по анастомозу сразу после операции с его 
возрастанием через 2 недели, зарегистрированное 
у  нескольких наших пациентов и  подтверждаемое 
результатами исследования Wang G . 2020 [17]. Не-
благоприятным фактором для страдающего мозгово-
го кровотока может оказаться колебания системного 
артериального давления в момент индукции и выхо-
да из операционного наркоза. Снижение системного 
давления во время операционного наркоза и в после-
операционном периоде неизбежно приведет к сниже-
нию перфузионного давления и  расширению хоны 
ишемии, что произошло у 2-х наших пациентов, когда 
в результате развития острого коронарного синдрома 
и  пароксизма фибрилляции предсердия перфузион-
ное давление резко снизилось, что привело к появле-
нию дополнительных зоны ишемии не только со сто-
роны окклюзии, но и в противоположном полушарии. 
Данное наблюдение подтверждает то, что экстра-ин-
тракраниальный низкопоточный корковый анастомоз 
чаще всего не способен мгновенно глобально повли-
ять на  кровоснабжение всего полушария, и  служит 
исключительно вспомогательным источником кол-
латерального кровотока, не оказывая значимого про-
тективного действия при уменьшении перфузионного 
давления. В  дальнейшем анастомоз действительно 
приводит к повышению ранее сниженного мозгового 
кровотока в пораженном полушарии, что доказано ра-
ботами Neff K. 2004 [14], Schaller B. 2007[15]. Нало-
жение анастомоза более проксимально (М2-М3 ветви 
СМА), по  данным П. Чечулова [9], оказывает более 

ощутимый эффект на течение инсульта в виде более 
раннего регресса неврологической симптоматики 
и  уменьшении частоты послеоперационных инсуль-
тов в ближайшие 30 дней.

Противоречивы имеющиеся данные о  зависимо-
сти регресса неврологической симптоматики в  ран-
нем периоде инсульта от сроков выполнения опера-
ции. В исследовании операцию выполняли в остром 
периоде инсульта (от 5 до 14 дней). Для того, чтобы 
убедиться в отсутствии «инсульта в ходу», повторно 
проводили ПКТ перед операцией. Данные литера-
туры и  результаты проведенной работы свидетель-
ствуют, что выполнение операции в такие сроки по-
сле инсульта заведомо снижает ее эффективность, 
и не позволяет ожидать быстрого регресса невроло-
гической симптоматики. На ранние послеоперацион-
ные результаты операций в большей степени влияют 
изменения системной гемодинамики, чем при выпол-
нении подобных операций в  холодном периоде ин-
сульта и могут привести к более частым вторичным 
ишемическим осложнениям [13].

Заключение. 1. С  целью улучшения исхода ин-
сульта и быстрого восстановления неврологической 
симптоматики следует стремиться выполнить опера-
цию как можно раньше — оптимально в первые 24 
часа поле инсульта. Однако необходимо избегать вы-
полнять операции в случае «инсульта в ходу», невро-
логическая симптоматика должна быть стабильной 
как минимум в течении 6 часов.

2. Следует избегать создания «конкурентного» 
кровотока в  месте наложения анастомоза. Поэто-
му создание ЭИКА должно проводиться пациентам 
с гемодинамически значимым снижением кровотока 
на стороне окклюзии ВСА, подтвержденным резуль-
татами ТКДС и ПКТ.

3. Если зона пенумбуры по результатам ПКТ вы-
ходит за пределы бассейна СМА и переходит на дру-
гое полушарие или на зону кровоснабжения ПА, это 
может быть показателем высокого риска повторного 
гемодинамического инсульта во  время и  после опе-
рации. Зона некроза мозгового вещества не  должна 
быть более 30 % площади пенумбуры или 30 см3.

4. Рекомендуется накладывать анастомоз, ориен-
тируя ток крови по сосуду-донору в проксимальном 
направлении. Для этого оптимально использовать 
более крупные по  диаметру корковые сосуды. При 
достаточной скорости кровотока по  ПВА, сопоста-
вимой со скоростью кровотока в М2 сегменте СМА, 
желательно выполнить анастомоз как можно более 
проксимально к М1 сегменту. При этом требуется из-
бегать развития синдрома «обкрадывания».

5. Необходимо поддерживать адекватное перфу-
зионное давление. Не  допускать снижения среднего 
артериальное давление ниже индивидуальной нормы 
во  время операции и  послеоперационном периоде. 
Стремиться уменьшить общее время операции и ане-
стезии, совершенствовать техническое выполнение 
этапов операции путем отработки навыков в лабора-
тории.
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Геномная эпилептология:  
от молекулярного диагноза  

к научно-обоснованной терапии и реабилитации
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Резюме. Достижения в области медицинской геномики позволили предложить концептуально новые под-
ходы к пониманию механизмов заболеваний мозга. Использование технологий геномной медицины предоставляет 
принципиально новые возможности идентификации генетических причин эпилепсии. Определение молекулярных 
и клеточных процессов, приводящих к эпилептическим расстройствам, легло в основу такого нового направления 
биомедицины, как геномная эпилептология. В  настоящее время геномная эпилептология является актуальной 
и перспективной областью молекулярной медицины. Открытия в рамках данного направления будут крайне по-
лезны для научно-обоснованной терапии и реабилитации этого социально значимого заболевания.

Ключевые слова: геном, медицинская геномика, персонализированная медицина, реабилитация, тера-
пия, эпилепсия, эпилептология.

Для цитирования: Юров И. Ю., Ворсанова С. Г., Юров Ю. Б. Геномная эпилептология: от  молекулярного диагно-
за к научно-обоснованной терапии и реабилитации. Российский нейрохирургический журнал им. проф. А. Л. Поленова. 
2022;14(1-2):138–140

Genomic epileptology:  
from molecular diagnosis to science-based therapy and rehabilitation
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Summary. Achievements in medical genomics have allowed to propose conceptually new approaches towards 
understanding mechanisms for brain diseases. The applications of genome medicine technologies provide new opportunities 
for identification of genetic causes of epilepsy. Uncovering molecular and cellular processes leading to epileptic disorders 
has underlain a new biomedical direction, genomic epileptology. Currently, genomic epileptology is an actual and promising 
area of molecular medicine. Discoveries in this area would be useful for developing science-based therapy and rehabilitation 
of this devastating disease.

Key words: genome, medical genomics, personalized medicine, rehabilitation, therapy, epilepsy, epileptology.

For citation: Iourov I. Y., Vorsanova S. G., Yurov Y. B. Genomic epileptology: from molecular diagnosis to science-based 
therapy and rehabilitation. The Russian Neurosurgical Journal named after prof. A. L. Polenov. 2022;14(1-2):138–140

В настоящее время имеется большой массив дан-
ных относительно различных генетических причин 
эпилептических расстройств. Генные мутации, хро-
мосомные аномалии, эпигенетические изменения, ва-
риации числа копий последовательности ДНК (copy 
number variations или CNV) систематически ассоции-
ровались с эпилепсией [1]. Более того, генетические 
изменения при эпилептических расстройствах часто 
проявляются в мозаичной форме (соматический мо-
заицизм) [2]. Фактически, как и при ряде других за-

болеваний центральной нервной системы (психиче-
ских и нейродегенеративных болезней), генные и/или 
хромосомные мутации наблюдаются исключительно 
в  тех областях головного мозга, которые подверже-
ны патологическим изменениям [2,3]. В связи с этим, 
возникает необходимость в  специфическом дизайне 
геномных исследований, целью которых является 
поиск молекулярных и клеточных основ эпилепсии, 
с учетом возможного наличия мозаичных форм ген-
ных и хромосомных мутаций, включая CNV.
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Другой генетической (эпигенетической) при-
чиной эпилепсии может быть частичная унипарен-
тальная дисомия, затрагивающая импринтированные 
участки генома (хромосом). Феномен геномного им-
принтинга связан с тем, что в определенных участках 
хромосом экспрессия генов зависит от их родитель-
ского происхождения. Наличие генов на разных гомо-
логичных хромосомах, имеющих одинаковое роди-
тельское происхождение, может приводить к  таким 
известным заболеваниям, как синдромы Ангельмана, 
Прадера-Вилли и Беквита-Видемана. Если затронут 
небольшой импринтированный участок хромосомы, 
то клинические проявления синдрома будут стерты-
ми. Тем не менее, эпилептиформные проявления на-
блюдаются у индивидуумов с подобными эпигенети-
ческими изменениями [4]. Учитывая их частоту сре-
ди детей с умственной отсталостью, аутистическими 
и  эпилептическими расстройствами (~5  %), анализ 
эпигеномных вариаций должен входить в исследова-
ния, проводимые для поиска молекулярных причин 
эпилепсии. Подобные вариации могут быть обнару-
жены, в основном, с использованием цитогеномных 
технологий сканирования генома.

Геномная (хромосомная) нестабильность также 
может быть ассоциирована с эпилепсией. Принимая 
во  внимание динамичную природу нестабильности 
гнома, её уровни могут быть снижены за счёт экзо-
генного влияния (терапии), приводя, таким образом, 
к улучшению состояния пациента. Геномная/хромо-
сомная нестабильность выявляется у  не  менее, чем 
7 % детей с умственной отсталостью, аутистически-
ми и эпилептическими расстройствами [5]. Соответ-
ственно, имеется также необходимость учитывать 
фактор нестабильности генома при исследованиях 
механизмов эпилептиформных проявлений.

Современную медицинскую геномику невозмож-
но представить без биоинформатических техноло-
гий или методов системного анализа последствий 
геномных вариаций [6,7]. Применение биоинформа-
тического анализа в  отдельных случаях позволяет 
предложить научно-обоснованную терапию и реаби-
литацию генетически обусловленных заболеваний, 
которые до  настоящего времени считаются неизле-
чимыми (например, при хромосомных аномалиях) 
[8]. Интерпретационные технологии с применением 
системного анализа уже заняли достойное место 
в  различных исследованиях, проводимых в  рамках 
медицинской геномики [9,10]. Однако, при эпилеп-
тических расстройствах подобная методология при-
меняется достаточно редко. Поскольку эффектив-
ность геномных исследований, демонстрирующих 
возможности терапии и реабилитации при тяжёлых 
геенетически обусловленных болезнях [7–10], ис-
пользование биоинформатических технологий (мето-

дов системного анализа) видится необходимым при 
идентификации молекулярных и клеточных механиз-
мов эпилепсии.

Суммируя данные относительно возможностей 
молекулярно-генетических и цитогеномных методов 
изучения генома, а также принимая во внимание их 
возможную роль в  эпилептологии, можно сформу-
лировать новое направление в  современной биоме-
дицине — геномную эпилептологию. Исследования, 
проводимые в  рамках данного направления, ставят 
своей целью изучение механизмов эпилептических 
расстройств с помощью методов медицинской гено-
мики, включающих в себя сканирование генома с це-
лью определения генных и  хромосомных мутаций 
(включая CNV и  эпигеномные вариации), поиск ге-
номных вариаций и нестабильности в соматических 
клетках (анализ соматического мозаицизма), систем-
ный анализ последствий геномной патологии для 
успешных научно-обоснованной терапии и  реаби-
литации. Обоснованно предположить, что открытия 
в  области геномной эпилептологии лягут в  основу 
системы оказания помощи пациентам, страдающим 
эпилептическими расстройствами. Определение про-
цессов-кандидатов эпилепсии на  основе геномных 
данных, а также понимание возможного экзогенного 
воздействия для коррекции этих процессов должны 
коренным образом улучшить качество жизни инди-
видуумов с эпилептическими расстройствами. На се-
годняшний день мы находимся на начальной стадии 
разработки стратегии и тактики геномной эпилепто-
логии, которая, несомненно, займёт достойное место 
в биомедицине в самом ближайшем будущем.
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