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Анотація

В 2017 році Міжнародна Протиепілептична Ліга (МПЕЛ) у класифікації епіле-
псій описала «генетичні генералізовані епілепсії» (ГГЕ), які включали «ідіопа-
тичні генералізовані епілепсії» (ІГЕ). Метою даної статті є окреслення чотирьох 
синдромів, які відносяться до ІГЕ, а саме дитячої абсансної епілепсії, ювеніль-
ної абсансної епілепсії, ювенільної міоклонічної епілепсії та епілепсії з лише 
генералізованими тоніко-клонічними нападами. Ми надаємо оновлені діагнос-
тичні критерії для цих синдромів ІГЕ, які було визначено на основі консенсусу 
експертів спеціальної групи МПЕЛ з нозології та визначень (2017–2021) та між-
народних зовнішніх експертів, які не входять в дану спеціальну групу. Ми ви-
користовуємо сучасні знання останніх досягнень в області генетики, візуаліза-
ції та електроенцефалографічних досліджень, а також сучасну термінологію та 
класифікацію нападів і епілепсій. Пацієнти, які не відповідають критеріям од-
ного з цих синдромів, але мають один або комбінацію наступних типів генера-
лізованих нападів: абсанс, міоклонічний, тоніко-клонічний та міоклоніко-тоні-
ко-клонічний напади з генералізованою 2.5–5.5 Гц спайк-хвилею повинні бути 
визначені як такі, що мають ГГЕ. Визнання цих чотирьох синдромів ІГЕ як осо-
бливої групи серед ГГЕ є корисним, оскільки вони мають прогностичні та тера-
певтичні наслідки.

КЛЮЧОВІ СЛОВА

абсанси, дитяча абсансна епілепсія, генералізовані тоніко-клонічні напади, виключно генералі-
зовані тоніко-клонічні напади, генетична генералізована епілепсія, ювенільна абсанса епілепсія, 
ювенільна міоклонічна епілепсія, міоклонічні напади

1 | ВСТУП

     Ідіопатичні генералізовані епілепсії (ІГЕ) історично 
включали синдроми дитячої абсансної епілепсіі (ДАЕ), 
ювенільну абсансну епілепсію (ЮАЕ), ювенільну міокло-
нічну епілепсію (ЮМЕ) та епілепсію з лише генералізова-
ними тоніко-клонічними нападами (GTCA).

У класифікації 2017 року Міжнародна протиепілептич-
на ліга (МПЕЛ)  запропонувала використовувати термін «ге-
нетичні генералізовані епілепсії» (ГГЕ) для широкої групи 
епілепсій з генералізованими нападами і генералізованими 
спайк- хвилями на основі передбачуваної генетичної етіо-
логії згідно даних досліджень близнюків і сімей. Було ви-
словлено припущення, що термін ІГЕ може використовува-
тися для вищезазначених чотирьох синдромів. Наша спеці-
альна група з нозології та визначень визнає, що група ГГЕ є 
великою і включає в себе безліч поширених та рідкісних ге-
нетичних синдромів генералізованої епілепсії.

Ми пропонуємо, щоб термін ІГЕ відносився до окремої під-
групи ГГЕ з наступних причин:

•	 Вони є найбільш поширеними синдромами в групі ГГЕ.
•	 Зазвичай вони мають гарний прогноз щодо контролю на-

падів.
•	 Вони не еволюціонують до епілептичної енцефалопатії.
•	 Існує клінічне перекривання між ДAE, ЮAE і ЮME.  

З віком вони можуть еволюціонувати в інший синдром 
IГE (наприклад, ДAE, що розвивається в ЮME).

•	 Вони мають подібні електроенцефалографічні (ЕЕГ) дані, 
включаючи нормальну фонову активність та   генералізо-
вані спайк-хвильові та/або поліспайк-хвильові розрядами 
з частотою 2,5–6 Гц, які можуть активуватися при гіпер-
вентиляції та фотостимуляції.
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Ключові моменти

•	 ІГЕ включає чотири синдроми: дитяча абсанса 
епілепсія, ювенільна абсанса епілепсія, 
ювенільна міоклонічна епілепсія та епілепсія 
лише з генералізованими тоніко-клонічними 
нападами 

•	 ІГЕ мають полігенну спадковість, з або без 
впливу факторів зовнішнього середовища 

•	 Розвиток, як правило, нормальний; однак 
розлади настрою, СДУГ і нездатність 
до навчання є поширеними супутніми 
захворюваннями.

•	 Типи нападів включають один тип або їх 
комбінацію: абсанс, міоклонічні, тоніко-
клонічні та міоклоніко-тоніко-клонічні напади

•	 ЕЕГ характеризується генералізованою спайк-
хвильовою активністю частотою 2,5–5,5 Гц, яка 
може бути активована гіпервентиляцією або 
фотостимуляцією

Термін ІГЕ посилається на історичний контекст, з якого ви-
никли ці синдроми, і передбачувану генетичну основу, за-
сновану на десятиліттях клінічних генетичних досліджень.

Рисунок 1 ілюструє як ІГЕ потрапляють у велику гру-
пу ГГЕ. Ми визнаємо, що різниця між чотирма синдромами 
ІГЕ не завжди є однозначною, оскільки існує клінічне пере-
кривання між цими синдромами. Крім того, існує перекри-
вання IГE з не-IГE ГГE, про що свідчить більш висока час-
тота синдромів IГE у родичів осіб з епілепсією з міоклонією 
повік, епілепсією з міоклонічними абсансами, міоклоніч-
ною епілепсією раннього дитинства, епілепсією з міокло-
нічними атонічними нападами та генетичною епілепсією з 
фебрильними нападами плюс.1–6

Ми надаємо оновлені діагностичні критерії для ІГЕ, ви-
значені в результаті ретельного процесу для отримання кон-
сенснусного висновку експертів спеціальної групи МПЕЛ з 
нозології і визначень (2017–2021). Подробиці щодо методо-
логії можна знайти в статті Wirrell та ін.7 Критерії для кож-
ного синдрому були визначені за допомогою процесу Delphi 
після опитування всіх членів спеціальної групи та зовніш-
ніх визнаних експертів із синдромології епілепсії. Ми ви-
користовуємо сучасні знання, отримані завдяки недавнім 
досягненням в області генетики, візуалізації та ЕЕГ-дослі-
джень, а також сучасну термінологію і класифікацію напа-
дів і епілепсій.8–10 Оскільки термін ГГE включає інші син-
дроми за межами IГE, такі як епілепсія з міоклонічними 
абсансами і епілепсія з міоклоніями повік, ця стаття зосере-
джується лише на чотирьох синдромах ІГЕ.

1.1   |   Клінічний опис

У таблицях 1 та 2 порівнюються та протиставляються ДAE 
і ЮAE, а також ЮME і GTCA відповідно. У наведеному 
нижче розділі основна увага приділяється клінічним харак-
теристикам, загальним для всіх IГE.

1.2   |   Епідеміологія

IГE є поширеною групою епілепсій, на яку припадає при-
близно 15-20% пацієнтів з епілепсією.11 Достовірні дані 
про точну частоту кожного синдрому обмежені, оскільки 
синдроми епілепсії можуть бути чітко не визначені, а ЕЕГ 
може бути недоступна.11 Крім того, оскільки синдроми зале-
жать від віку, зареєстрована захворюваність варіює в залеж-
ності від віку досліджуваної популяції. Популяційні дослі-
дження епілепсії, яка вперше виникла у дітей та підлітків, 
показали, що 23%–43% осіб мають генералізовану епіле-
псію,12 і з них 53%–58% осіб мають один з чотирьох син-
дромів ІГЕ.13,14 Синдроми ІГЕ відрізняються за віком почат-
ку, який зазвичай коливається від 3 до 25 років (див. ниж-
че для кожного синдрому). Рідко початок може наступити 
вже в 40 років15,16; початок після цього віку є винятковим. 
Хоча реакція на протинападові препарати (ПНП) і потре-
ба у довготривалій терапії відрізняються в залежності від 
окремих синдромів, синдроми ІГЕ зазвичай чутливі до лі-
карських засобів, при цьому близько 80% реагують на від-
повідні ПНП («відповідні» стосуються використання ПНП 
«широкого спектру», які націлені на генералізовані типи на-
падів, або етосуксимід у разі ДAE, але специфічна медика-
ментозна терапія виходить за рамки цієї статті). При гене-
ралізованих тоніко-клонічних нападах вальпроат може бути 
особливо ефективний, але його слід з обережністю призна-
чати жінкам дітородного віку.17,18 Важливо відзначити, що 
деякі ПНП, зокрема блокатори натрієвих каналів, включа-
ючи карбамазепін, окскарбазепін, еслікарбазепін і фенітоїн 
(але не обов›язково ламотриджин), а також похідні γ-аміно-
масляної кислоти (ГАМКергічні агенти), такі як тіагабін і ві-
габатрин, часто збільшують кількість абсансів і міоклоніч-
них нападів при IГE (і можуть навіть спровокувати абсанс 
або міоклонічний епілептичний статус); цей анамнез може 
дати ключ до постановки діагнозу.19–23 Однак синдроми IГE 
розрізняються за ймовірністю ремісії і віком ремісії. Паці-
єнти іноді можуть переходити від одного синдрому ІГЕ до 
іншого.

1.3   |   Типи нападів

У пацієнтів з IГE  спостерігаються один або комбінація  на-
ступних генералізованих типів нападів: абсанси, міоклонічні, 
тоніко-клонічні та міоклонічно-тоніко-клонічні напади. Гене-
ралізовані тоніко-клонічні напади можуть мати в якості ранніх 
проявів фокальні або асиметричні ознаки, такі як нахил голови 
або співдружній поворот очних яблук, а міоклонічні судоми мо-
жуть бути фокальними або асиметричними. Вогнищеві ознаки 
часто змінюють сторону виникнення від нападу до нападу. 
Фоточутливість характерна для пацієнтів з IГE.

Генералізовані тонічні, атонічні, міоклоніко-атонічні і 
фокальні напади та епілептичні спазми виключають діа-
гноз ІГЕ.
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РИСУНОК  1.   Концепція генетичної генералізованої епілепсії в порівнянні з ідіопатичною генералізованою епілепсією. Ідіопатичні 
генералізовані епілепсії (IГE) є підгрупою генетичних генералізованих епілепсій (ГГE), яка складається з наступних чотирьох синдромів: 
дитяча абсансна епілепсія, ювенільна абсансна епілепсія, ювенільна міоклонічна епілепсія та епілепсія лише з генералізованими тоніко–
клонічними нападами. Ці чотири синдроми можуть мати певний ступінь перекривання ознак. На додаток до IГE, ГГE включають (1) осіб 
з генералізованими типами нападів, які не відповідають критеріям конкретного синдрому, і (2) менш поширені синдроми генералізованої 
епілепсії. Ці останні синдроми також мають генетичну основу і можуть виникати як у осіб із нормальним інтелектом, так і з розумовою. 
відсталістю. Деякі з них мають епілептичну енцефалопатію, таку як епілепсія з міоклоніко-атонічними нападами, тоді як інші синдроми, 
такі як епілепсія з міоклонічними абсансами та епілепсія з міоклоніями повік, можуть бути пов’язані з  розвитковою і епілептичною 
енцефалопатією, епілептичною енцефалопатією або енцефалопатією розвитку. Інші синдроми, такі як міоклонічна епілепсія раннього 
дитинства, можуть проявлятися як генералізована епілепсія у дитини з енцефалопатією розвитку (тобто з порушенням розумового розвит-
ку) або нормальним інтелектом.

1.4   |   Електроенцефалографія

ЕЕГ характеризується  класичними ознаками генералізова-
них розрядів «спайк-хвиля», зазвичай 2,5–5,5 Гц, які часто 
з’являються під час дрімоти, сну та при пробудженні. Під 
час сну розряди часто з’являються фрагментарно і можуть 
мати фокальні ознаки. Однак постійної вогнищевої епілеп-
тиформної активності або фокального сповільнення не по-
винно виникати.

Фотопароксизмальна реакція виникає при періодичній 
фотостимуляції у більшості нелікованих пацієнтів із ЮME 
і у меншості пацієнтів із ДАЕ і ЮAE; однак це може за-
лежати від застосовуваної методології періодичної фото-

стимуляції.24,25 Фоточутливість також спостерігається при 
специфічних генетичних енцефалопатіях розвитку та/або 
епілептичних енцефалопатіях та при потиличній епілепсії. 
Гіпервентиляція часто викликає генералізовані розряди 
«спайк-хвиля». Відповідні ПНП в терапевтичних дозах мо-
жуть усувати генералізовані розряди «спайк- хвиля».

Звичайна рутинна ЕЕГ не виключає діагнозу IГE при на-
явності переконливих клінічних доказів (тобто хорошого 
опису міоклонічних нападів з відповідним віком початку). 
У таких випадках депривація сну або тривалий запис ЕЕГ 
може викликати генералізовані розряди «спайк-хвиля». Фо-
новий запис ЕЕГ нормальний відповідно віку.

1.5   |   Коморбідність

Часто спостерігаються розлади настрою, тривога, синдром 
дефіциту уваги/гіперактивності (СДУГ) і проблеми в нав-
чанні,26 хоча необхідні подальші дослідження в цій галу-
зі. Причини, ймовірно, багатофакторні, включаючи основні 
нейробіологічні механізми, що призводять до нападів, гене-
тичні фактори, структурні зміни мозку, довготривалі напа-
ди або часті міжприступні розряди, побічні ефекти ПНП та 
стигматизуючий вплив епілепсії.
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ТАБЛИЦЯ 1    Особливості ДАЕ та ЮАЕ

Ознаки ДAE ЮАЕ

Вік початку захворювання

Звичайно 4–10 років 9–13 років

Діапазон 2–13; обережність при діагностиці у віці <4 років 8–20 років; виняткові випадки можуть

виникнути в дорослому віці

Розвиток Зазвичай нормальний, але можуть виникати 

труднощі в навчанні або СДУГ 

Зазвичай нормальний, але можуть виникати

труднощі в навчанні або СДУГ 

Aбсанси

Частота Принаймні щодня або кілька разів на день,

але можуть бути недостатньо поміченими родиною

Рідше ніж щодня

Тривалість Типова тривалість = 3–20 сек Типова тривалість = 5–30 сек

Порушення усвідомлення Повне порушення усвідомлення Неповне порушення усвідомлення

Інші види нападів

Фебрильні Зрідка Зрідка

Генералізовані 

тоніко-клонічні напади

Рідко передують або виникають у період частих 

абсансів, але можуть виникнути пізніше з еволюцією

до іншого синдрому ІГЕ

Можуть передувати і зазвичай відбуватися 

у період частих абсансів

Mіоклонічні Виражений міоклонус рідко Виражений міоклонус рідко

Фоновий запис ЕЕГ OIRDA в 21% Норма

Інтеріктальні

епілептиформні розряди

Запис в стані бадьорості Генералізовані комплекси «спайк-хвиля»      2.5–4-Гц Генералізовані комплекси «спайк-хвиля»     3–5.5-Гц 

Уві сні  Комплекси «поліспайк-хвиля» можуть бути помічені тільки 

під час дрімоти або уві сні

Комплекси «поліспайк-хвиля» можуть бути помічені 

тільки під час дрімоти або уві сні

Нерегулярні генералізовані Нечасто Частіше, ніж при ДАЕ 

комплекси «спайк-хвиля» Розряди реєструються частіше, ніж при ДАЕ

Фотопароксизмальна

відповідь

Рідко Рідко

IPS викликає генералізовані комплекси «спайк-хвиля» у 15%–

21%, але не викликає нападів 

IPS викликає генералізовані комплекси «спайк- 

хвиля» у 25%, але не викликає нападів

Індукція

гіпервентиляцією

87% 87%

Iктальна ЕЕГ Регулярні генералізовані комплекси «спайк- хвиля» 3 Гц 

(діапазон = 2.5–4 Гц);

21% можуть мати абсанси, починаючи з комплексу «спайк-

хвиля»  2.5 Гц,

43% можуть мати абсанси, починаючи з 4 Гц;

Якщо протягом 3 хв під час гіпервентиляції відсутні 

генералізовані комплекси «спайк-хвиля» у нелікованого 

пацієнта, то ДАЕ можна виключити. Рідше спостерігаються 

дезорганізовані розрядиa

Регулярні генералізовані комплекси «спайк- хвиля» 

3–5.5 Гц

Якщо не спостерігаються генералізовані комплекси 

«спайк–хвиля» при гіпервентиляції протягом 3 

хвилин у пацієнта, який не лікувався, то ЮАЕ 

можна виключити 

Дезорганізовані розрядиa спостерігаються у 8 разів 

частіше, ніж при ДАЕ

Абревіатура: СДУГ, синдром дефіциту уваги/гіперактивності; ДAE, дитяча абсанса епілепсія; EEГ, електроенцефалограма; IГE, ідіопатична генералізована 

епілепсія; IPS, переривчаста фотостимуляція; ЮAE, ювенільна абсанса епілепсія; OIRDA, потилична переривчаста ритмична дельта активність.

Дезорганізовані розряди визначаються як короткочасні (<1 с) і тимчасові переривання іктального ритму або форми хвиль різної частоти або морфології під час 

іктального ритму.

Однак IГE не пов›язані з розумовою недостатністю або з 
розвитковими і/або епілептичними енцефалопатіями (РЕЕ)
Важливо відзначити, що IГE також корелює з погіршенням 
довгострокових соціальних наслідків, включаючи знижен-
ня успішності; підвищений ризик незапланованої вагітно-
сті; психіатричні, емоційні та поведінкові проблеми; і зни-
ження соціальної взаємодії з друзями.27,28

1.6   |   Генетика

IГE характеризуються складним успадкуванням, при якому 
вони виникають на полігенній основі з впливом навколиш-
нього середовища або без нього29.
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TАБЛИЦЯ 2    Особливості ЮME і ЛГТК

Ознаки ЮME ЛГТК

Вік початку захворювання

Звичайно 10–24 років 10–25 років

Діапазон 8–40 років 5–40 років

Розвиток Зазвичай нормальний, но може мати СДУГ Зазвичай нормальний, но може мати 
СДУГ

Основні типи нападів Mіоклонічні напади, переважно під час пробудження Генералізовані тоніко-клонічні напади, 
переважно протягом 2 годин після 
пробудження 

Інші типи нападів
Фебрильні напади Mоже зустрічатися приблизно у 4%–5% 

Генералізовані тоніко-клонічні напади спостерігаються у 
>90%, яким часто передують міоклонічні напади (міоклоні-
ко-тоніко-клонічні) і часто виникають при пробудженні 

Aбсанси спостерігаються у 33%, як правило, короткі (3–8 
сек), нечасті (<щодня), і з різним порушенням усвідомлення

Mоже зустрічатися приблизно у 15% 
Абсанси або міоклонічні напади не 
спостерігаються

Тригери Депривація сна Депривація сна

Фотостимуляція

Фоновий запис ЕЕГ Норма Норма

Епілептиформні
розряди

Нерегулярні генералізовані 3–5.5 Гц комплекси «спайк-
хвиля» та «поліспайк-хвиля» спостерігаються у всіх 
відведеннях
Можуть фрагментуватися уві сні

Генералізовані 3–5.5 Гц комплекси 
«спайк-хвиля» або «поліспайк-хвиля», 
які можна спостерігати лише уві сні

Можуть фрагментуватися уві сні

Фотопароксизмальна
реакція

Зустрічається у 30%–90% випадків та може спровокувати
міоклонічні напади або міоклоніко-тоніко-клонічні напади

Можна побачити

Індукція
гіпервентиляцією

у 33% випадків спостерігаються генералізовані комплекси
«спайк-хвиля», спричинені гіпервентиляцією,але рідко   
викликають абсанси 

Можна побачити

Іктальна ЕЕГ Дезорганізовані розряди значно частіше зустрічаються під 
час абсансів при ЮМЕ, ніж при ДАЕ

Генералізовані комплекси «поліспайк-хвиля» з 
міоклонічними нападами
Генералізовані комплекси «спайк-хвиля» або «поліспайк-
хвиля» 3.5–6 Гц з абсансами
Генералізовані спайки з тонічною фазою генералізованих 
тоніко-клонічних нападів, за якими спостерігаються комп-
лекси «спайк-хвиля» під час клонічної фази, але часто при-
ховані артефактом м’язів

Генералізовані сайки з тонічною фазою 
з наступним комплексом «спайк-хвиля» 
протягом клонічної фази, але часто 
маскується під м’язеві
артефакти 

Aбревіатура: СДУГ, синдром дефіцита уваги/гіперактивності; ДAE, дитяча абсанса епілепсія; ЕЕГ, електроенцефалограма; ЛГТК, епі-
лепсія лише з генералізованими тоніко-клонічними нападами; ЮME, ювенільна міоклонічна епілепсія.

Це засноване на великому масиві клінічних досліджень 
близнюків та їх родин.3,30 Mонозиготні близнюки мають ви-
соку узгодженість за характеристикою ЕЕГ – генералізовані 
комплекси «спайк-хвиля» і демонструють 70% співпадіння 
з нападами.31–34 Незважаючи на клінічні генетичні дані, по-
шук генів для ІГЕ був повільний, щоб отримати патогенні 
варіанти. Це значною мірою пов’язано з полігенною осно-
вою IГE, коли індивідууму може знадобитися багато алелів, 
кожен з яких дає низький або помірний ризик, для прояву за-
хворювання. Щоб отримати уявлення про молекулярну па-
тологію, досягнення вимагали об›єднання великих когорт 

для виявлення алелів відносно низького ризику. Консорціум 
МПEЛ зі складних епілепсій провів мега-аналіз всього гено-
му, в якому взяли участь 15 212 осіб з епілепсією та 29 677 
контрольних осіб та ідентифікував 11 локусів, пов’язаних з 
ГГЕ.35 Ця робота припускає патогенний варіант у кожному 
локусі в причинно-наслідкових зв’язках IГE, але не пояснює 
основний механізм.
Важливо відзначити, що кожен патогенний варіант не є ні 
достатнім, ні необхідним для пояснення причинно-наслід-
кового зв›язку для окремої людини.
У невеликої частини пацієнтів з IГE були виявлені моноген-
ні причини. Приклади включають кілька генів субодиниці 
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рецептора ГАМК (e.g., GABRG2, GABRA1)36,37 і ген, що кодує 
транспортер глюкози 1 (SLC2A1). 38 Зустрічаються як спад-
кові, так і варіанти de novo; в останньому випадку сімейний 
анамнез негативний, а в першому – сімейний анамнез може 
свідчити про неповну пенетрантність, при цьому неуражені 
особи є носіями патогенного варіанту.
Хоча сімейний анамнез епілепсії, пов’язаний з генералізо-
ваними нападами, є сприятливим, найчастіше у пацієнтів з 
ІГЕ немає сімейного анамнезу епілепсії. Це можна пояснити 
або мутацією de novo, або складним успадкуванням.
Tаким чином, термін “генетичний” відноситься до причини 
і не означає «успадкований», важлива відмінність, яку часто 
неправильно тлумачать.10

Повторювані варіанти кількості копій (CNVs), такі як мі-
кроделекції та мікродуплікації, зустрічаються у 3% пацієн-
тів з IГE.39,40 Вони, ймовірно, є одним з полігенних факторів, 
що сприяють етіології цих розладів, а не є повністю причин-
ними. Вони можуть бути сімейними або виникати de novo 
і значно підвищувати ризик ІГЕ. Наприклад, мікроделеція 
15q13.3 спочатку була виявлена в 1% осіб з IГE порівняно 
з 0,02% контрольної групи; пацієнти з IГE не мали більш 
важкого фенотипу, який раніше асоціювався з цією мікроде-
лецією тяжкої інтелектуальної недостатності та дисморфіч-
них особливостей, що підкреслює різну експресію CNV.39 
Ця мікроделекція виникла у пацієнта de novo або могла бути 
успадкована. Хоча в родинах не спостерігалося високої пе-
нетрантності IГE, успадковані мікроделеції 15q13.3 нес-
ли помітно підвищений ризик IГE у членів сім›ї.41 Подаль-
ші дослідження показали, що повторні мікроделеції зустрі-
чалися майже у 2% пацієнтів з IГE і були частішими при 
епілепсії, ніж при інших розладах, таких як розлад аутис-
тичного спектру, шизофренія та інтелектуальна недостат-
ність.40 Ці дослідження підкреслюють континуум і збіг між 
епілепсією, неврологічними та психічними розладами з точ-
ки зору патогенетичних варіантів, причому багато рециди-
вуючих CNV сприяють розвитку всіх цих розладів. Як пра-
вило, у пацієнтів з епілепсією та розумовою недостатністю 
не очікується наявності IГE; однак у рідкісних випадках у 
них може бути класична форма IГE, що посилює збіг між 
цими групами захворювань. Це ще більше підтверджуєть-
ся висновком про те, що пацієнти з легкою розумовою недо-
статністю, які страждають класичними синдромами ІГЕ, ма-
ють ще більш високе навантаження на CNV, причому CNV 
виявляються у 10% пацієнтів.42 Тут CNV, ймовірно, сприя-
ють полігенній основі, що відрізняє їх від моногенних CNV, 
які повністю є причиною захворювання індивідуума.

1.7 | Існування інших ГГE, які можуть нагаду-
вати ІГЕ, але не є їхньою частиною

Залишається багато пацієнтів, які не вписуються в жоден з 
IГE синдромів, але при цьому мають на ЕЕГ генералізова-
ні комплекси «спайк-хвиля» і генералізовані типи нападів. 
До них належать пацієнти з такими відомими синдромами, 
як міоклонічна епілепсія ранього дитинства, епілепсія з міо-
клонією повік, епілепсія з міоклонічними абсансами та епі-
лепсія з міоклонічними атонічними нападами. Є також ба-

гато пацієнтів, які точно не вписуються у відомий синдром 
епілепсії, але мають ГГE, наприклад, 4-річна дитина з інте-
лектуальною нормою, лише з афебрильними генералізова-
ними тоніко-клонічними нападами та генералізованою ак-
тивністю у вигляді комплексів «спайк-хвиля» на ЕЕГ. Ці па-
цієнти повинні бути класифіковані як такі, що мають ГГE 
без специфічного синдрому епілепсії.

2 | ДИТЯЧА АБСАНСНА ЕПІЛЕПСІЯ

ДAE виникає у нормальної дитини з щоденними абсансами, 
пов›язаними з генералізованою активністю у вигляді комп-
лексів «спайк-хвиля» 2,5–4 Гц на початку нападу (Taблиця 
3). Абсанси провокуються гіперветиляцією. Неврологічний 
огляд в нормі. Розвиток і когніція, як правило, нормальні. 
Можуть виникнути СДУГ і труднощі у навчанні. Напади ко-
роткочасні, але можуть виникати кластерами. Ремісія епіле-
псії настає у 60% дітей, часто протягом 2 років після почат-
ку захворювання або в ранньому підлітковому віці.

2.1   |   Епідеміологія

Захворюваність на ДAE становить приблизно 6,3–8,0 дітей 
на 100 000 на рік.43–45 На неї припадає приблизно 18% епіле-
псії у дітей шкільного віку.46

2.2   |   Клінічна картина

Вік початку захворювання, як правило, становить 4-10 років 
(діапазон = 2-13 років). 47–51 У дітей з початком захворюван-
ня у віці 10 років і старше відмінність між ДAE і ЮAE зале-
жить від частоти абсансних нападів. Якщо типові абсансні 
напади виникають часто, принаймні щодня або частіше при 
відсутності лікування, діагноз ДAE більш ймовірний.50 Осо-
бливості ЕЕГ можуть допомогти відрізнити ДAE від ЮAE. 
ДAE частіше зустрічається у дівчат (60-75% випадків).47,50 
Фебрильні судоми в анамнезі є у 10–15% дітей.52–54 Розви-
ток, як правило, є нормальним, хоча діти з ДAE можуть мати 
специфічні труднощі в навчанні та СДУГ; обидва можуть 
бути непомітними та їх легко пропустити.27,55–59 Також від-
значаються більш високі показники депресії і тривоги.60,61 
Неврологічне обстеження і розмір голови в нормі.
Хоча ДAE рідко може виникати у осіб з інтелектуальною не-
достатністю, у таких випадках слід розглянути досліджен-
ня, яке включає генетичне тестування, щоб виключити іншу 
етіологію. У випадках з появою абсансних нападів у віці до 
4 років діагноз дефіциту транспортера глюкози 1 (пов’яза-
ний з патогенними варіантами SLC2A1) виявляється у 10% 
пацієнтів.38,62,63

2.3   |   Перебіг хвороби

ДAE, як правило, чутлива до лікування. Ремісія ДAE настає 
до ранього підліткового віку у 60% паціентів.47–49,64,65 У реш-
ті пацієнтів можуть розвиватися інші синдроми ІГЕ. Відсут-
ність моторних автоматизмів може корелювати з гіршими 
наслідками нападів.66
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ТАБЛИЦЯ 3  Діагностичні критерії ДAE

Метод вибору Попередження (увага!)a Критерії виключення

Напади Типовий абсанс ГТКН переважно до або під час періоду
частих абсансів
Затримка погляду з типовою тривалістю > 30с 
або з постіктальною сплутаністю свідомості або 
втомою
Абсанси, що виникають <щодня у 
нелікованого пацієнта

Будь-який з наступних типів нападів:
• Виражені міоклонічні напади
• Виражена міоклонія повік
• Міоклонічний абсанс
• Aтонічні напади
• Aтипові абсанси
• Фокальні напади з порушенням усвідомлен-
ня

ЕЕГ  Пароксизми 3 Гц
(діапазон = 2.5–4 Гц)
у вигляді генералізованих        
комплексів спайк-хвиля на     по-
чатку абсансу  
(можливо були отримані  
із анамнезу)

Послідовно односторонні епілептиформні
розряди
Відсутність генералізованих розрядів 
    «спайк-хвиля» 2.5-4 Гц під час ГВ         у нелі-
кованого пацієнта, який добре виконує ГВ протя-
гом 3 хв або довше
Запис типового періоду фотостимуляції
без кореляції ЕЕГ  у дитини з генералізованою
активністю у вигляді комплексів «спайк-хвиля»  
2.5–4-Гц 
Стійке уповільнення фонового запису ЕЕГ 
при відсутності седативних препаратів

Уповільнення дифузного фону

Вік початку 
захворювання

2–3 або 11–13 років <2 або >13 років

Розвиток початку захворювання Інтелектуальна недостатність 
легкого ступеня

Інтелектуальна недостатність від
помірного до глибокого ступеня

Неврологічний 
огляд

Потенціно значущі відхилення
при неврологічному обстеженні, за винятком ви-
падкових результатів (див. текст)

Коморбідність Когнітивна стагнація або зниження

Візуалізація Потенційно значуща аномальна
нейровізуалізація, виключаючи випадкові
результати (див. текст)

Інші дослідження:
генетичні та ін.

Низький рівень глюкози в лікворі та/або пато-
генний варіант SLC2A1
(тестування в більшості випадків не потрібно, 
але настійно рекомендується у дітей з почат-
ком захворювання ≤3 років, мікроцефалією і / 
або інтелектуальною недостатністю)

МРТ для постановки діагнозу не потрібна.
Іктальна ЕЕГ не потрібна для постановки діагнозу, за умови, що інтеріктальне дослідження показує генералізовані пароксизми спайк–хвильового роз-
ряду частотою 2,5-4 Гц під час неспання. Проте, у більшості нелікованих пацієнтів на рутинній ЕЕГ буде зафіксований абсанс.

Синдром без лабораторного підтвердження: у регіонах з обмеженими ресурсами ДAE може бути діагностована у дітей без попереджень, які відповідають 
всім іншим обов›язковим і виключним критеріям, якщо у них спостерігається абсанс при ГВ.

Абревіатура: ДAE, дитяча абсансна епілепсія; СМР, спинномозкова рідина; ЕЕГ, електроенцефалограма; ГТКН, генералізовані тоніко-калонічні напади; ГВ, 
гіпервентиляція; МРТ, магнітно-резонансна томографія.
aКритерії, що відсутні у переважної більшості пацієнтів, які страждають синдромом, але іноді можуть бути присутні. Попередження самі по собі не виключать 
синдром, але повинні змусити лікаря переглянути діагноз і провести подальші дослідження, щоб виключити інші стани. Чим більше попереджень присутні, тим 
менш впевненим можна бути в діагнозі конкретного синдрому.

2.4   |   Типи нападів

Типові абсанси мають раптовий початок повної втрати сві-
домості у більшості дітей, із зупинкою погляду, втратою мі-
міки обличчя і припиненням активності. Оральні та/або ма-
нуальні автоматизми зустрічаються у 86% пацієнтів, кліпан-
ня очей, розплющування очей або слабкий міоклонус повік 
або періоральний міоклонус - у 76,5% пацієнтів. Відбуваєть-

ся негайне повернення до нормальної діяльності, хоча діти 
можуть на мить бути розгублені під час своєї переорієнта-
ції.66,67 Тривалість зазвичай становить 3–20 сек, середня три-
валість 10 сек, але рідко вони можуть тривати >30 сек.66,68–72 
Може бути нетримання сечі і втрата постурального контро-
лю. Напади зазвичай виникають кілька разів на день, але ча-
сто не розпізнаються. Генералізовані тоніко-клонічні напа-
ди рідко передують або виникають в період частих абсансів 
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у дитячому віці.51,67 Як правило, вони починаються в підліт-
ковому віці, часто після зникнення абсансів, і можуть свід-
чити про розвиток іншого синдрому IГE (наприклад, ЮME, 
ЮAE, ГTКЛ).47

Міоклонічні напади, крім ледь помітного міоклонусу, що 
виникає під час абсансу, не спостерігаються при ДAE. Вира-
жений міоклонус під час абсансних нападів (підняття обох 
верхніх кінцівок з тонічною позою) повинен вказувати на 
рідкісний тип нападів - міоклонічні абсанси, які спостеріга-
ються при синдромі епілепсії з міоклонічними абсансами.

2.5   |   Електроенцефалограма

2.5.1    |   Інтеріктальна

Фоновий запис в нормі. Потилична переривчаста ритміч-
на дельта-активність (OIRDA) зустрічається у 21-30% ді-
тей з ДAE68,73 з частотою 2.5–4 Гц і може мати зубчастий 
вигляд. Спостерігаються пароксизми у вигляді комплексів 
«спайк-хвиля» 3 Гц (діапазон = 2.5–4 Гц), які можуть става-
ти фрагментованими уві сні.67 Фрагментована генералізова-
на активність у вигляді «спайк-хвиля» може виглядати фо-
кальною або мультифокальною, але в одній області не спо-
стерігається постійно. Морфологія фокальної спайк-хвилі 
подібна до генералізованої спайк-хвилі. Комплекси «поліс-
пайк-хвиля» може спостерігатися тільки під час дрімоти і 
сну, але не під час бадьорості.69,74 Переривчаста фотостиму-
ляція викликає генералізовану активність у вигляді комп-
лексів «спайк-хвиля» у 21% осіб.69

2.5.2    |   Іктальна

Iктальна EEГ характеризується регулярною 3-Гц (діапазон 
= 2.5–4 Гц) генералізованою активністю у вигляді комплек-
сів «спайк-хвиля» в першу секунду початку абсансу (Рису-
нок 2). Приблизно у 21% пацієнтів принаймні кілька абсан-
сів починаються з 2,5 Гц, а у 43% принаймні кілька абсансів 
починаються з 4 Гц.68 Дезорганізовані розряди, що визнача-
ються короткими (<1 с) або тимчасовими перебоями в ік-
тальному ритмі, або формами хвилі різної частоти або мор-
фології, виявляються значно рідше, ніж при ЮAE.69 Абсанси 
та генералізовані комплекси «спайк-хвиля» провокуються 
гіпервентиляцією у більшості нелікованих пацієнтів.51,75,76 
Комплекс повільна спайк-хвиля (<2,5 Гц) не спостерігаєть-
ся. Якщо нелікована дитина добре виконує гіпервентиля-
цію протягом 3 хвилин і не спостерігаються генералізовані 
спайк-хвилі, можна виключити ДАЕ.

2.6   |   Візуалізація

Нейровізуалізація є нормальною і не показана при типо-
вій ДAE. Це слід враховувати при наявності атипових ознак 
ДAE, якщо напади резистентні до лікарських препаратів або 
якщо на ЕЕГ спостерігається стійке фокальне уповільнення.

2.7   |   Генетика

Генетичне тестування не є частиною поточної рутинної 
діагностики, але в міру виявлення більшої кількості гене-
тичних детермінант воно може увійти у діагностичну сферу.

РИСУНОК 2   Типовий абсанс у 7-річної дівчинки з двостороннім синхронним комплексом «спайк-хвиля» (максимальна фронтальна амплі-
туда). Регулярність і частота на початку (3,5 Гц) і тривалість (7 сек) відповідають дитячій абсансній епілепсії.
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Клінічні генетичні дослідження, такі як дослідження близ-
нюків, показали, що ДAE має сильну генетичну складо-
ву.3,30,31,34 Відомо лише кілька генів, що надають моногенний 
ризик розвитку ДAE, в основному ідентифікованих в ході сі-
мейних досліджень, де є багато людей, які страждають IГE, 
або великих когортних досліджень  (наприклад, GABRG2, 
GABRA1, SLC2A1).36–40,62 Тестування слід розглядати, якщо 
абсанси починаються у віці до 4 років (наприклад, тестуван-
ня на SLC2A1), оскільки у 10% дітей спостерігається дефі-
цит транспорттера глюкози 1, і особливо при наявності ати-
пових ознак, таких як інтелектуальна недостатність, рухо-
ві розлади або резистентність до терапії, або за наявності 
переконливого сімейного анамнезу нападів.62,63,77,78 Існують 
також повторювані CNVs (наприклад, мікроделеція 15q11.2, 
15q13.3, та 16p13.11), які сприяють складному успадкуван-
ню.39–41 Якщо дитина має значні проблеми у навчанні, слід 
розглянути хромосомний мікрочип, оскільки виявляється 
більш висока частота патогенних CNV.42

2.8   |   Інші дослідження

У типових випадках ніяких інших досліджень проводлити 
не потрібно. Якщо початок захворювання припадає на вік 
менше 4 років або є нетипові ознаки, такі як інтелектуаль-
на недостатність або рухові розлади, то слід розглянути ді-
агноз дефіциту транспортера глюкози 1. Найбільш швидко 
це можна визначити за допомогою гіпоглікорахії (абсолют-
но низького рівня глюкози в спинномозковій рідині натще) 
або за допомогою мутаційного аналізу SLC2A1.

2.9   |   Диференційна діагностика

Інші епілепсії:

1.	 Епілепсія з міоклонією повік характеризується абсанса-
ми з повторюваними, ритмічними, швидкими поштов-
хами повік, відхиленням очних яблук вгору і слабким 
розгинанням голови; напади часто викликаються за-
криттям очей, сонячним світлом і фотостимуляцією.

2.	 Епілепсія з міоклонічними абсансами характеризується 
абсансами з  3Гц міоклонічними посмикуваннями верх-
ніх кінцівок з прогресуючим підйомом (підняттям) рук.

3.	 Інші генералізовані епілепсії з атиповими абсансами ча-
сто пов›язані з більш тривалою втратою усвідомлен-
ня, більш непомітним початком і зміщенням, а також 
повільної генералізованої спайк-хвилею. Вони зазви-
чай виникають в контексті РEE, такого як синдром Лен-
нокса-Гасто.

4.	 ЮAE зазвичай починається після 10 років, з менш час-
тими абсансами (менш ніж щодня), більш непомітною 
втратою усвідомлення і більш високим ризиком генера-
лізованих тоніко–клонічних нападів і епілептичного ста-
тусу. Регулярність і частота генералізованих спайк-хви-
льових розрядів можуть допомогти відрізнити ДAE від 
ЮAE.

5.	 Фокальні напади з порушенням усвідомлення часто від-
різняються початковими фокальними немоторними оз-

наками, більшою тривалістю застиглого погляду (часто 
>30 сек) і постіктальними ознаками, включаючи сплута-
ність свідомості, сонливість і головний біль. ЕЕГ пока-
зує фокальні епілептиформні розряди.

Неепілептичні розлади:
1.	 Задумливість
2.	 Неуважність
3.	 Очні тіки

3  |  ЮВЕНІЛЬНА АБСАНСА ЕПІЛЕПСІЯ

ЮAE характеризується абсансами, які зазвичай виникають 
рідше ніж щодня в стані без лікування та пов’язані з гене-
ралізованими спайк-хвилями ≥3 Гц (діапазон = 3–5,5 Гц) у 
звичайного підлітка.67 Генералізовані тоніко-клонічні напа-
ди спостерігаються у >90% випадків, найчастіше почина-
ються невдовзі після початку абсансів. (Tаблиця 4). Невро-
логічний огляд в нормі. Розвиток і когнітивні здібності, як 
правило, нормальні, хоча можуть виникати СДУГ і трудно-
щі в навчанні. Хоча напади можна контролювати за допомо-
гою ПНП, може знадобитися довготривале лікування.

3.1   |   Епідеміологія

ЮAE зустрічається рідше, ніж ДAE, що становить 2,4–3,1% 
нових випадків епілепсії у дітей та підлітків.13,14 Однак це 
може бути недіагностовано, оскільки абсанси можуть бути 
непомітними і не поміченими.11

3.2   |   Клінічна картина

Типовий вік початку захворювання становить від 9 до 13 ро-
ків, з діапазоном від 8 до 20 років. Виняткові випадки мо-
жуть бути у дорослому житті.16,64 У випадках з початком за-
хворювання у віці <10 років відмінність між ЮAE і ДAE 
може бути складною (Tаблиця 1). Відмінні риси включа-
ють більш старший вік початку захворювання і меншу час-
тоту абсансів при ЮAE. Характеристики ЕЕГ схожі; однак 
OIRDA не спостерігається, а генералізовані розряди можуть 
бути дещо частішими і більш нерегулярними при ЮAE.

Розвиток і когнітивні функції зазвичай нормальні. Фебриль-
ні судоми в анамнезі спостерігаються від 6% до 33% випад-
ків.3,79,80 Значні когнітивні порушення повинні вказувати на 
альтернативний діагноз.
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ТАБЛИЦЯ     4 	 Діагностичні критерії ЮAE

Обов’язкові ознаки Попередження (увага!)a Критерії виключення

Напади Tипові абсанси Зупинка погляду з типовою трива-
лістю > 30 сек або з постіктальною 
сплутаністю свідомості або втомою  
Частота абсансів >10 на день

Будь-який з наступних типів напа-
ду:
•Виражені міоклонічні напади
•Виражена міоклонія повік
•Mіоклонічні абсанси
•Aтонічні напади
•Toнічні напади
•Aтипові абсанси
•Фокальні напади з порушенням 
усвідомлення

EEГ Пароксизми з частотою 
 3-5,5 Гц у вигляді
комплексів «спайк-хвиля» (можли-
во  було отримано з анамнезу)

Відсутність генералізованих спайк-
хвиль 3-5,5 Гц, що активуються ГВ, 
у нелікованого пацієнта, який добре 
виконує ГВ протягом 3 хв або дов-
ше
Стійке уповільнення фонового за-
пису ЕЕГ за відсутності седативно-
го препарату

Послідовні унілатеральні фокальні 
епілептіформні розряди
Дифузне уповільнення фонового за-
пису
Записаний типовий період зупинки 
погляду без ЕЕГ кореляції

Вік початку захворювання <8 або >20 років

Розвиток на початку захворювання Інтелектуальна недостатність лег-
кого ступеня

Інтелектуальна недостатність від 
помірного до важкого ступеня

Неврологічний огляд Потенційно значущі відхилення при 
неврологічному огляді, за винятком 
випадкових результатів (див. текст)

Коморбідність Когнітивна стагнація або зниження

Візуалізація Потенційно значуща анормальна
нейровізуалізація, виключаючи
випадкові результати (див. текст)

Інші дослідження:
генетичні та ін.

Низький рівень глюкози в лікворі 
та / або патогенний варіант SLC2A1 
(тестування в більшості випадків не 
потрібно, але наполегливо рекомен-
дується пацієнтам з мікроцефалі-
єю та / або легкою розумовою від-
сталістю)

Перебіг хвороби Відсутість ГТКН в перебігу епіле-
псії за відсутності лікування ПНП
які ефективні при  ГТКН

МРТ для постановки діагнозу не потрібно.
Іктальна ЕЕГ не потрібна для постановки діагнозу, за умови, що інтеріктальне дослідження показує пароксизми генералізованого спайк-хвильового 
розряду 3–5,5 Гц під час бадьорості. Однак у більшості пацієнтів, які не отримували лікування, на звичайній ЕЕГ будуть зафіксовані абсанси.
Синдром без лабораторного підтвердження: У регіонах з обмеженими ресурсами ЮAE можна діагностувати в осіб без застережень, якщо вона відпові-
дає усім іншим обов’язковим та виключаючим критеріям, якщо у пацієнтів спостерігається типовий абсансний напад із HV

Абревіатура: ПНП, протинападові препарати; ЦСР, цереброспінальна рідина; EEГ, електроенцефалограма; ГТКН, генералізовані тонікоклонічні напа-
ди; ГВ, гіпервентиляція; ЮAE, ювенільна абсансна епілепсія; MРТ, магнітно-резонасна томографія.
a Критерії, які відсутні у переважної більшості пацієнтів із синдромом, але рідко можуть бути помічені. Попередження самі по собі не виключають на-
явність синдрому, але повинні змусити лікаря переглянути діагноз і провести подальші дослідження, щоб виключити інші стани. Чим більше попере-
джень присутні, тим менш впевнено можна буде діагностувати конкретний синдром. 
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3.3   |   Перебіг хвороби

ЮAE часто чутлива до лікарських препаратів, але може 
знадобитися довготривала терапія.64,81,82 Етосуксимід в яко-
сті початкової монотерапії не рекомендується через висо-
ку ймовірність генералізованих тоніко-клонічних нападів.83 
При генералізованих епілепсіях слід використовувати ПНП 
широкого спектру дії.
Особи з ЮAE мають більш високий рівень СДУГ і пробле-
ми з навчанням, навіть якщо напади добре контролюють-
ся.59,84,85 Також відзначаються більш високі показники де-
пресії і тривоги.61

3.4   |   Типи нападів

Обов’язкові абсансні напади. При цьому спостерігається 
різке погіршення усвідомлення, застиглий погляд з відсут-
ністю міміки обличчя, переривання активності, з / без ораль-
них автоматизмів і негайне повернення до нормальної діяль-
ності. (Рисунок 3). Втрата усвідомлення часто буває менш 
повною, ніж при ДAE.67,86 Під час абсансів з неповною втра-
тою усвідомлення людина може реагувати на команди, але 
їй важко виконувати складні завдання. Типова тривалість – 
5–30 с, зрідка трапляються триваліші напади. Частота зазви-
чай менша за щоденну. 64,86 Під час абсансу можна побачити 
незначний міоклонус.

Епілептичний статус при наявності абсансів зустрічаєть-
ся приблизно у 20% пацієнтів.87

Генералізовані тоніко-клонічні напади виникають більш 
ніж в 90% випадків.64 Зазвичай вони з’являються після по-
чатку абсансу, але в 14-27% випадків можуть передувати аб-
сансу.64,88 Частота генералізованих тоніко-клонічних нападів 
варіює.
Міоклонічні напади є винятковими, окрім незначного міо-
клонусу, що з’являється під час абсансну.
Інші типи нападів при ЮAE не спостерігаються.

РИСУНОК 3   Типовий абсанс у 12-річного хлопчика. Нерегулярність і частота на початку нападу (4 Гц) і тривалість (10-11 с) розрядів 
найбільш відповідають ювенільній абсансній епілепсії.

3.5   |   Електроенцефалографія

3.5.1    |   Інтеріктальна

Фоновий запис в нормі. Спостерігаються пароксизми ге-
нералізованої активності «спайк-хвиля» зі звичайною час-
тотою 3-4 Гц (діапазон = 3-5,5 Гц), які можуть ставати 
фрагментованими уві сні.69 Фрагментована генералізована 
активність «спайк-хвиля» може виглядати фокальною або 
мультифокальною, але зазвичай не спостерігається постій-
но в одній області, а морфологія подібна до генералізованої 
спайк-хвилі. Генералізовані розряди посилюються через 
депривацію сну як при запису в стані бадьорості, так і уві 
сні. Розряди частіше зустрічаються при ЮAE, ніж ДAE.70 
Комплекси «поліспайк-хвиля» спостерігаються переважно 
при дрімоті і уві сні.69,74

У нелікованих пацієнтів гіпервентиляція провокує абсан-
си приблизно в 87% випадків.69 Якщо гіпервентиляція до-
бре виконується протягом 3 хв і не спостерігається генера-
лізованої активності у вигляді комплексів «спайк-хвиля», 
абсанси малоймовірні. Переривчаста фотостимуляція ви-
кликає генералізовану активність у вигляді «спайк-хвиля» 
у 25% осіб.69,70 Комплекси «спайк-хвиля» (<2,5 Гц) не спо-
стерігаються.

3.5.2    |   Іктальна

Генералізована активність у вигляді «спайк-хвиля» 3–5.5 Гц 
виникає на початку абсансу (Рисунок  3).69,70 Дезорганізовані 
розряди зустрічаються у вісім разів частіше при ЮAE, ніж при  
ДAE.69 Якщо напад застиглого погляду відбувається без коре-
ляції з ЕЕГ, для цієї події можна виключити абсанси. ЕЕГ під 
час генералізованих тоніко-клонічних нападів аналогічна тій, 
що спостерігається при ЛГТК (див. нижче).
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3.6   |   Нейровізуалізація

     Нейровізуалізація нормальна. Якщо клінічна картина і 
ЕЕГ типові для ЮAE і немає ніяких атипових ознак, візуалі-
зація не потрібна. Проте, слід розглянути можливість візуа-
лізації при наявності атипових ознак при ЮAE або нападів, 
резистентних до лікарських засобів, чи при наявності стій-
кого фокального уповільнення на ЕЕГ.

3.7   |   Генетичні дослідження

     Генетичні дослідження не є частиною поточної рутинної 
діагностичної оцінки. Іноді присутній сімейний анамнез, 
при цьому уражені члени сім›ї зазвичай мають IГE.3 Клі-
нічні генетичні дослідження, такі як дослідження близню-
ків, показали, що ЮAE має сильну генетичну складову, яка 
значно перекривається з ДAE.89

Характер успадкування є «складним», що означає, що він 
зазвичай обумовлений «полігенним спадкуванням» зі впли-
вом факторів навколишнього середовища або без нього, 
хоча існують рідкісні моногенні причини. Гени, що підви-
щують ризик розвитку цього синдрому, включають наступ-
ні: GABRG2, GABRA1, CACNA1A, SLC2A1, та інші.36–40,42,62  

3.8 |  Метаболічні або інші лабораторні 
дослідження

Ніяких інших лабораторних досліджень не потрібно і не 
пропонується.

3.9   |   Диференційна діагностика

Інші епілепсії:
1.	 ДAE зазвичай починається в більш молодому віці з що-

денних абсансних нападів і має більш низький ризик ге-
нералізованих тоніко-клонічних нападів.

2.	 ЮME відрізняється наявністю міоклонічних нападів, 
особливо вранці або при депривації сну, які є істотними 
при ЮME і не зустрічаються при ЮAE.

3. Епілепсію з міоклонією повік слід розглядати, якщо спо-
стерігається повторюване, регулярне або нерегулярне, 
швидке >4 Гц посмикування (тріпотіння) повік з відхилен-
ням очних яблук вгору і закиданням голови назад; напади 
бувають дуже часто і викликані закриттям очей і світлови-
ми подразниками з навколишнього середовища (світлочут-
ливість є універсальною).

4.	 При ЛГTК немає абсансів.

5.	 Фокальні напади з порушенням усвідомлення зазви-
чай відрізняються початковими немоторними ознаками, 
більшою тривалістю зщастиглого погляду з відсутніс-
тю контакту (часто> 30 сек) і постіктальними ознаками, 
включаючи сплутаність свідомості, сонливість і голов-
ний біль. На ЕЕГ можна спостерігати фокальний епілеп-
тиформний розряд.

Неепілептичні розлади:

1.	 Задумливість
2.	 Неуважність
3.	 Очні тіки

4  |  ЮВЕНІЛЬНА МІОКЛОНІЧНА 
ЕПІЛЕПСІЯ

ЮME є найпоширенішим синдромом IГE у підлітків і до-
рослих, який характеризується міоклонічними та генералі-
зованими тоніко-клонічними нападами у звичайного підліт-
ка або дорослого. (Taблиця 5). Міоклонічні напади зазви-
чай виникають незабаром після пробудження та при втомі. 
Важливим провокуючим фактором є недосипання. На ЕЕГ 
можна побачити генералізовані спайк-хвилі 3-5,5 Гц і по-
ліспайк-хвилю. Фоточутливість є поширеним явищем, що 
зустрічається до 90% людей, коли використовується відпо-
відна методика тестування на фотостимуляцію. Часто по-
трібно довготривале лікування.

4.1   |   Епідеміологія

ЮME є поширеним захворюванням, поширеність якої в по-
пуляційних дослідженнях коливається від одного до трьох 
випадків на 10 000 населення.90,91 На її частку припадає при-
близно 9,3% всіх випадків епілепсії.92

4.2   |   Клінічна картина

Типовий вік початку захворювання – 10–24 роки (діапазон 
= 8–40 років). Спостерігається невелике переважання серед 
жінок. Від п’яти до 15% випадків переходять від ДAE до 
ЮME.47,93 Якщо міоклонічні напади починаються у віці до 
8 років, слід розглянути можливість постановки іншого ді-
агнозу. Фебрильні напади в анамнезі спостерігаються при-
близно у 4-5% пацієнтів.94,95

Допологовий і пологовий анамнез, а також когнітивні функ-
ції зазвичай в нормі, хоча можуть спостерігатися порушен-
ня в певних когнітивних областях (наприклад, виконавчі 
функції, увага, прийняття рішень).59,96–100 Прогресуюче зни-
ження когнітивних здібностей після того, як почались на-
пади, має свідчити про прогресуючу міоклонус-епілепсію. 
Рідко ЮМЕ може виникати у людей з інтелектуальною не-
достатністю легкого ступеня, і в таких випадках хромосом-
ний мікрочіп виявляє повторювану мікроделецію приблиз-
но в 10% випадків.42 Існують також більш високі показни-
ки тривожності і депресії у пацієнтів з ЮME в порівнянні 
із загальною популяцією.98,99,101 Крім того, в декількох дослі-
дженнях були задокументовані більш високі показники ім-
пульсивності, що може призвести до соціальних або психіч-
них проблем.102–104
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TАБЛИЦЯ 5 
Діагностичні критерії ЮМЕ

Обов’язкові ознаки Попередження (увага!)a Критерії виключення

Напади Mіоклонічні напади (див. текст) Епілептичний статус з генералізованими
 тоніко-клонічними нападами
Послідовна однофокальна семіологія 
(тобто завжди вражає одну і ту ж 
частину тіла з однієї і тієї ж сторони)
при виникненні генералізованних 
тоніко-клонічних нападів
Постійний однофокальний міоклонус

•Mіоклонічні абсанси
•Aтонічні напади
•Tонічні напади
•Aтипові абсанси
• Фокальні напади з втратою усвідомлення
•Міоклонус переважно або виключно під час 
сну
• Mіоклонічні напади, які виникають виключ-
но при читанні
• Кортикальний тремор з міоклонусом (див.
текст)

EEГ 3–5.5 Гц  генералізована
активність у вигляді «спайк-
хвиль»
або «поліспайк- хвиль» на EEГ 
(див. текст)

Звичайний міоклонічний напад, зафіксова-
ний на ЕЕГ за відсутностиі поліспайкового або 
спайкового розряду
Фокальне уповільнення
Постійна одностороння фокальна eпілептифор-
мна активність
Генералізовані спайк-хвилі з
частотою < 2.5 Hz (якщо вони не 
знаходиться в кінці спалаху більш високої час-
тоти)
Дифузне фонове уповільнення, яке не 
обмежується постіктальним періодом

Вік початку захворю-
вання 

8–9 років або 25–40 років <8 років або >40 років (ДAE може іноді
еволюціонувати до ЮME; у таких
випадках у  людей можуть виникнути 
aбсанси, але не ГТКН або міоклонічні
напади у віці до 8 років)

Розвиток на початку
захворювання

Інтелектуальна недостатність 
легкого ступеня

Інтелектуальна відсталість від помірного до 
глибокого ступеня

Неврологічний
огляд

Потенційно значущі відхилення при
неврологічному огляді, виключаючи
випадкові знахідки  (див. текст)

Візуалізація Потенційно значуща аномальна
нейровізуалізація, виключаючи
випадкові результати (див. текст)

Перебіг
хвороби

Прогресуюче когнітивне зниження
Прогресуючий міоклонус з порушенням
функції дрібної моторики

МРТ для постановки 
діагнозу не потрібно.
Іктальна ЕЕГ не по-
трібна для постановки 
діагнозу.

Синдром без лабораторного підтвердження: у регіонах з обмеженими ресурсами ЮME може бути діагностована у осіб без застережень, якщо вони від-
повідають всім іншим обов›язковим і виключним клінічним критеріям.

Aбревіатура: ДAE, дитяча абсансна епілепсія; EEГ, електроенцефалограма; ГТКН, генералізовані тоніко-клонічні напади; ЮME, юбвенільна міоклоніч-
на епілепсія; МРТ, магнітно-резонансна томографія.
aКритерії, які відсутні у переважної більшості пацієнтів, які страждають на синдром, але рідко можуть бути помічені. Попередження самі по собі не виключать 
синдром, але повинні змусити лікаря переглянути діагноз і провести подальші дослідження, щоб виключити інші стани. Чим більш попереджень є присутніми, 
тим менш впевненим можна бути в діагнозі конкретного синдрому.

4.3   |   Перебіг захворювання

Напади у 65% -92% пацієнтів з ЮМЕ є чутливими до ліків 
при використанні відповідних ПНП.105–111 Поширеним три-

гером нападів є недосипання. Міоклонічні напади може бути 
складніше контролювати, ніж генералізовані тоніко-клоніч-
ні напади. Блокатори натрієвих каналів, такі як карбамазе-
пін, окскарбазепін і фенітоїн, часто посилюють міоклоніч-
ні напади та абсанси при ЮME.23,112,113 Ламотриджин може 
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посилювати міоклонічні напади у деяких пацієнтів.114–116

ЮME зазвичай вважається розладом, який триває про-
тягом усього життя і часто вимагає довготривалої тера-
пії.18,105,106 Хоча в окремих випадках прийом ПНП може 
бути успішно припинений в більш пізньому віці,106,108,117,118 
недавній метааналіз показав, що напади повторювалися 
в 78% (95% довірчий інтервал = 58% -94%) випадків піс-
ля скасування препаратів.109 Фактори ризику виникнення 
фармакорезистентних нападів включають абсанси, супут-
ні психіатричні захворювання, анамнез ДAE, праксис-ін-
дуковані напади та більш молодий вік початку епілепсії.109

4.4   |   Типи нападів

Наявність міоклонічних нападів є обов’язковою для поста-
новки діагнозу.67 Найчастіше вони виникають протягом пер-
шої години після пробудження і посилюються недосипан-
ням.67 Пацієнти можуть не розпізнати міоклонічні посмику-
вання як судоми 67; вони часто розпізнаються ретроспективно, 
після появи генералізованого тоніко-клонічного нападу. Мі-
оклонічний епілептичний статус може виникати рідко.119,120

Міоклонічні напади можуть бути односторонніми або 
двосторонніми. Міоклонічні напади можуть переважати 
на одній стороні тіла, часто вражаючи верхні кінцівки.121 
Міоклонічні судоми можуть також вражати нижні кінців-
ки і викликати падіння. Міоклонічні напади можуть бути 
рефлекторними, викликаними фотостимуляцією або дією.67

Генералізовані тоніко-клонічні напади зустрічаються більш 
ніж у 90% пацієнтів67; їм часто передує серія міоклоніч-
них нападів, які збільшуються по частоті і тяжкості, при-
водячи до міоклонічно-тоніко-клонічного нападу.67 Вони 
часто виникають при пробудженні або при недосипан-
ні. Частота генералізованих тоніко-клонічних нападів ва-
ріює. Генералізований тоніко-клонічний епілептичний ста-
тус зустрічається рідко.106,119 Виникнення відхилення голо-
ви перед порушенням свідомості під час генералізованого 
тоніко–клонічного нападу повинно підвищувати ймовір-
ність фокальної епілепсії; однак відхилення голови піс-
ля втрати свідомості є звичайним явищем при ЮMЕ.122–124

Абсанси спостерігаються в одній третині випадків.105,125 
Вони короткочасні (3-8 секунд), відбуваються рідше, ніж 
щодня, і супроводжуються змінним, але часто незначним 
погіршенням усвідомлення (зазвичай менш серйозним, ніж 
при ДAE).24,67,126 Епілептичний статус при абсансах виникає 
рідко.119

Фокальні напади і генералізовані тонічні або атонічні на-
пади є виключеннями.

4.5   |   Електроенцефалографія

 Фоновий запис нормальний.67 Генералізованого уповіль-
нення не спостерігається, за винятком постіктального пе-
ріоду після генералізованого тоніко-клонічного нападу.

4.5.1    |   Інтеріктальна

Реєстрація генералізованої спайк-хвильової активності, за-
звичай з генералізованою поліспайк-хвильовою активністю, 
є обов›язковою для остаточного діагнозу ЮME, хоча діагноз 
може бути сильно запідозрений за клінічними ознаками. 
Нерегулярні, генералізовані поліспайк-хвилі і спайк-хви-
лі з частотою 3-5, 5 Гц спостерігаються як в стані бадьо-
рості, так і уві сні.69 Інтеріктальна епілептиформна актив-
ність викликається депривацією сну. Уві сні розряди часто 
фрагментуються і можуть здаватися фокальними або муль-
тифокальними, але зазвичай не спостерігаються постій-
но в одній області. Фокальні або мультифокальні спалахи і 
спайк-хвильові розряди можуть спостерігатися до 20% па-
цієнтів, в основному в лобових областях, і можуть зміню-
вати місце розташування від одного запису ЕЕГ до іншого. 
Морфологія фокальної спайк-хвилі виглядає аналогічно ге-
нералізованій спайк-хвилі. Якщо фокальне уповільнення і 
фокальні розряди постійно спостерігаються в одній облас-
ті, слід розглянути можливість фокальної епілепсії і струк-
турної аномалії головного мозку. Хоча нормальна ЕЕГ в 
стані неспання може спостерігатися у деяких нелікованих 
пацієнтів з ЮME, подальший запис при позбавленні сну 
зазвичай викликає генералізовану спайк-хвильову актив-
ність. Фотопароксизмальна реакція на переривчасту світ-
лову стимуляцію спостерігається більш ніж у третині ви-
падків69,70,127 і, при спеціальному тестуванні може бути ви-
явлено у майже 90% нелікованих пацієнтів.128 Переривчаста 
фотостимуляція може спричинити міоклонічні напади, міо-
клонію повік і, рідко, генералізовані тоніко-клонічні напади.

Генералізована активність у вигляді комплексів 
«спайк-хвиля» або «поліспайк-хвиля» і рідко клініч-
ні абсанси можуть бути спровоковані гіпервентиляцією.

4.5.2    |   Іктальна

Іктальний запис не є обов›язковим для постановки діагно-
зу. Міоклонічні напади пов›язані з генералізованим розря-
дом поліспайкової хвилі, при цьому спайк збігається з фак-
тичною міоклонією (Рисунок 4). Відсутність генералізова-
ного спайк-хвильового розряду, пов’язаного з міоклонусом, 
узгоджується з неепілептичними міоклонічними проявами.
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РИСУНОК 4  Інтеріктальні розряди у 18-річної дівчини з поодиноким  генералізованим тоніко-клонічним нападом та міоклонічними нападами 
у вигляді полійспайк-хвилі (А). Іктальна електроенцефалограма (ЕЕГ) демонструє генералізований поліспайк-хвильовий розряд з двосто-
ронніми симетричними міоклоніями кінцівок (В). Ця клінічна симптоматика та ЕЕГ найбільше вказує на ювенільну міоклонічну епілепсію.

Абсанси пов›язані з генералізованим поліспайк-хвильовим 
або генералізованим спайк-хвильовим розрядом частотою 
3-5,5 Гц на початку нападу.
При генералізованих тоніко-клонічних нападах на ік-
тальну ЕЕГ часто накладається артефакт руху. Гене-
ралізовані швидкі ритмічні спайки спостерігають-
ся в тонічній стадії, за якою слідують спалахи спайків і 
наступних за ними повільних хвиль, синхронних з кло-
нічними посмикуваннями під час клонічної фази.129,130 По-
стіктальний період нерегулярної повільної активнос-
ті слідує за генералізованим тоніко-клонічним нападом.

4.6   |   Нейровізуалізація

Нейровізуалізація нормальна. Якщо клінічна картина і ЕЕГ 
типові для ЮME, візуалізація не потрібна. Проте, слід роз-
глянути можливість візуалізації, якщо присутні ознаки ати-
пових для ЮМЕ або фармакорезистентних нападів, або 
якщо на ЕЕГ спостерігається стійке фокальне уповільнення.

4.7   |   Генетичні знахідки

     Генетичне тестування не є частиною поточної рутинної 
діагностичної оцінки. Клінічні генетичні дослідження, такі 
як дослідження близнюків, показали, 

 що ЮME має сильний генетичний компонент. Іноді при-
сутній сімейний анамнез; як правило, у постраждалих чле-

нів сім›ї є синдром IГE, але не обов’язково ЮME.3

Повідомлялося про рідкісні патогенні варіанти у окремих па-
цієнтів у низці генів, включаючи CACNB4, GABRA1, GABRD, 
та EFHC1,29,131; однак в ході більш масштабних когортних до-
сліджень багато з цих генів були дискредитовані.132 Молеку-
лярні дані, отримані на сьогоднішній день, в основному сто-
сувалися алелів сприйнятливості, де варіант сприяє розвитку 
епілепсії, але не є моногенною причиною. Аналогічним чи-
ном, повторювані мікроделеції, такі як мікроделеції 15q13.3, 
15q11.2 та 16p13.11, є алелями сприйнятливості до ЮME.

39–41

4.8 | Метаболічні або інші види дослідження

Ніяких інших лабораторних досліджень не показано.

4.9   |   Диференційна діагностика

Інші епілепсії:
1.	 Міоклонічна епілепсія немовлят: початок міоклонічних 

нападів настає у віці до 3 років.
2.	 ЮAE: Відсутність міоклонічних нападів.
3.	 ЛГТК: Немає ніяких інших типів нападів, крім генералі-

зованих тоніко-клонічних.
4.	 Епілепсія з міоклонією повік: поміркуйте, чи є абсанси з 

вираженою міоклонією повік.
5.	 Епілепсія з міоклонічними абсансами: міоклонічні аб-

санси не спостерігаються при ЮME.
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6.	 Прогресуюча міоклонічна епілепсія: розгляньте, чи є 
зниження когнітивних здібностей, поява постійного, не-
стійкого, резистентного до ліків міоклонусу, уповільнен-
ня фону ЕЕГ або фотопароксизмальна реакція при низь-
ких частотах фотостимуляції (<3 Гц).

7.	 Епілепсія з нападами, спричиненими читанням: поду-
майте, чи не виникають міоклонічні посмикування ви-
ключно під час читання.

8.	 Синдром Леннокса-Гасто з пізнім початком: Поміркуйте, 
чи є тонічні напади і/або генералізована пароксизмальна 
швидка активність на ЕЕГ.

9.	 Фокальна епілепсія: Поміркуйте, чи міоклонічні або ге-
нералізовані тоніко-клонічні напади мають постійні фо-
кальні ознаки від нападу до нападу, або напади постійно 
виникають під час сну, а не при пробудженні.

10.	Сімейна міоклонічна епілепсія у дорослих (СМЕД), та-
кож відома як міоклонічна епілепсія у дорослих з корти-
кальним тремором: СМЕД дуже нагадує ЮME, але асо-
ціюється з вираженим кортикальним тремором, який за-
звичай присутній, але варіюється за ступенем тяжкості, 
часто погіршується з віком і впливає на кінцівки, облич-
чя і голос. Цей тремор часто помилково діагностується 
як ятрогенний, вторинний по відношенню до вальпроату 
або ламотриджину. На додаток до міоклонічних нападів, 
ГTКН спостерігаються у 15% -100% людей.133

Неепілептичні розлади (іктальні записи не корелюють з ЕЕГ):
1.	 Психогенні неепілептичні напади є поширеними імі-

таторами генералізованих тоніко-клонічних нападів.
2.	 Гіпнічні посмикування зазвичай виникають уві сні у здо-

рових людей.
Періодичні рухи кінцівок під час сну - це повторювані, силь-
но стереотипні рухи кінцівок, що відбуваються під час роз-
слабленого неспання або під час сну. На відміну від ЮME, ці 
рухи не видно під час активності і найбільш помітні в ногах.
3.	 Пропріоспінальний міоклонус - рідкісне захворювання, 

що спостерігається в зрілому віці, при якому міоклоніч-
на активність виникає в період розслаблення, що передує 
настанню сну, викликаючи важке безсоння.134 Міоклоніч-
на активність починається в спинномозкових м’язах, які 
з невеликою швидкістю поширюються на ростральні та 
каудальні м’язові сегменти. Посмикування зникають під 
час сну.

6.	 Неепілептичні напади: у пацієнтів з психогенними    нее-
пілептичними нападами, функціональними неврологіч-
ними розладами або руховими розладами також можуть 
спостерігатися напади або посмикування, які важко від-
різнити від міоклонічних нападів.135

Метаболічні, токсичні, нейродегенеративні (хвороба 
Альцгеймера) або генетичні (трисомія 21) енцефалопа-

тії: ці захворювання зазвичай проявляються сплутаністю 
свідомості, деменцією і генералізованим або фокальним 
негативним або позитивним міоклонусом або їх комбіна-
цією.

 
5 | ЕПІЛЕПСІЯ ЛИШЕ З ГЕНЕРАЛІЗОВАНИ-
МИ ТОНІКО-КЛОНІЧНИМИ НАПАДАМИ

Цей синдром (спочатку мав назву епілепсії з великими напа-
дами (grand mal) після пробудження) є поширеним синдромом 
IГE. (Taблиця 6). У  хворих спостерігаються генералізовані то-
ніко-клонічні напади різної частоти, які зазвичай починаються 
на другому або на початку третього десятиліття життя і зазви-
чай провокуються недосипанням. Інші типи нападів не вини-
кають. ЕЕГ показує генералізований спайк-хвильовий або по-
ліспайк-хвильовий розряд частотою 3-5,5 Гц. Частота ремісій 
невелика, і може знадобитися довготривале лікування.

5.1   | Епідеміологія

Епідеміологічні дані обмежені, хоча в одному дослідженні 
на ЛГТК припадало третину всіх випадків виникнення IГE 
у підлітків.81

5.2   |   Клінічна картина

Типовий вік початку захворювання становить 10-25 років (у 
80% перший тоніко–клонічний напад спостерігається в дру-
гому десятилітті), з інтервалом 5-40 років. Напади почина-
ються в середньому приблизно на 2 роки пізніше, ніж при 
ЮAE або ЮME.81,86 Чіткої різниці між статями немає.

Народження і попередній анамнез, як правило, нормальні. 
В анамнезі можуть бути присутніми фебрильні напади. Ког-
нітивні здібності зазвичай нормальні; однак можуть спосте-
рігатися порушення в певних когнітивних областях (напри-
клад, виконавча функція, увага, прийняття рішень).59 Існу-
ють також більш високі показники тривожності і депресії. 
Хоча ЛГТК може виникати у людей з інтелектуальтною не-
достатністю, в таких випадках слід розглянути можливість 
проведення досліджень, включаючи генетичне тестування, 
для виключення конкретної етіології.

5.3   |   Перебіг захворювання

Напади, як правило, трапляються нечасто, іноді раз на рік 
або рідше. Лікування може знадобитися на все життя. Не-
досипання, втома і алкоголь знижують судомний поріг паці-
єнта.136 Напади зазвичай піддаються медикаментозному лі-
куванню .136
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ТАБЛИЦЯ 6 Діагностичні критерії ГТКЛ

Обов’язкові ознаки Попередження (увага!)a Критерії виключення

Напади Генералізований
тоніко-клонічний напад (див. текст)

Послідовна однофокальна семіоло-
гія  (тобто завжди уражає одну і ту 
ж частину тіла з однієї і тієї ж сторо-
ни) на початку нападу

Генералізовані міоклонічно–тоні-
ко–клонічні напади (слід розгляну-
ти ЮME)
Будь-який інший тип нападу
Фокальне уповільнення

EEГ 3–5.5-Гц генералізована
активність «спайк-хвиля»
або «полиспайк-хвиля»
на EEГ (можна отримати з    
анамнезу)

Послідовно односторонні фокальні 
епілептиформні розряди
Генералізована спайк-хвиля з часто-
тою   < 2.5 Гц
(якщо це не кінець високочастотно-
го сплеску) Дифузне фонове упо-
вільнення, яке не обмежується по-
стіктальним періодом

Вік початку захворювання 5–9 або 26–40 років <5 або >40 рорків

Розвиток на початку
захворювання

Інтелектуальна недостатність лег-
кого ступеня

Інтелектуальна недостатність від 
помірного до важкого ступеня

Неврологічний
огляд

Потенційно значущі відхилення при 
неврологічному огляді, виключаю-
чи випадкові знахідки (див. текст)

Коморбідність

Візуалізація Потенційно значуща аномальна 
нейровізуалізація, виключаючи ви-
падкові знахідки (див. текст)

Аномальна нейровізуалізація з при-
чинним ураженням

Перебіг хвороби Прогресуюче когнітивне зниження

МРТ не потрібно в кожному випадку, але його слід розглядати з обережністю або при наявності клінічних побоювань з приводу можливого структур-
ного пошкодження.
Іктальна ЕЕГ не потрібна для постановки діагнозу. 

Синдром без лабораторного підтвердження: у регіонах з обмеженими ресурсами ЛГТК не може бути діагностований без інтеріктальної ЕЕГ, що пока-
зує генералізовані спайк-хвилі, оскільки не можна виключити фокальний початок без ЕЕГ.

Абревіатура: EEГ, електроенцефалограма; ЛГТК, епілепсія лише з генералізованими тоніко-клонічними нападами; ЮME, ювенільна міоклонічна епі-
лепсія; MРТ, магнітно-резонансна томографія.
aКритерії, які відсутні у переважної більшості пацієнтів, які страждають синдромом, але рідко можуть бути помічені. Попередження самі по собі не ви-
ключать синдром, але повинні змусити лікаря переглянути діагноз і провести подальші дослідження, щоб виключити інші стани. Чим більше попере-
джень присутні, тим менш впевненим можна бути в діагнозі конкретного синдрому.

5.4   |   Типи нападів

Генералізовані тоніко-клонічні судоми є обов›язковими для 
цього епілептичного синдрому. Вони часто виникають протя-
гом 2 годин після пробудження, але також можуть спостеріга-
тися в інший час як в стані бадьорості, так і уві сні.

Інші типи нападів, такі як абсанси або міоклонічні напади, 
виключені і повинні спонукати до розгляду іншого синдро-
му IГE (наприклад, ЮAE, ЮME).

5.5   |   Електроенцефалографія

Фоновий запис ЕЕГ в нормі. Загальне уповільнення спосте-
рігається тільки в постіктальному періоді. Вогнищеве упо-

вільнення, що спостерігається послідовно в одній області, 
повинно вказувати на структурну аномалію мозку.

5.5.1    |   Інтеріктальна

Генералізована спайк-хвиля або поліспайк-хвиля з частотою 
3-5,5 Гц обов›язкова для діагностики (але може бути отрима-
на з анамнезу). Однак для виявлення цього обов’язкового роз-
ряду може знадобитися запис сну. Може спостерігатися фото-
пароксизмальна реакція. Уві сні розряди часто фрагментують-
ся і можуть здаватися фокальними або мультифокальними, але 
зазвичай не спостерігаються послідовно в одній області. Інте-
ріктальна епілептиформна активність посилюється при депри-
вації сну. Фрагменти фокальної спайк-хвилі рідко можуть спо-
стерігатися послідовно в одній області; однак у таких випадках 
слід розглядати фокальну епілепсію. Комплекси «спайк-хви-
ля» (<2,5 Гц) не спостерігаються.
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5.5.2    | Іктальна

При генералізованих тоніко-клонічних нападах ікталь-
на ЕЕГ часто приховується артефактом. У тонічній ста-
дії спостерігаються генералізовані швидкі ритмічні спай-
ки. Спалахи спайків і наступні повільні хвилі можуть 
виникати синхронно з клонічними ривками. Може спосте-
рігатися постіктальний період нерегулярного уповільнення.

5.6   |   Нейровізуалізація

Нейровізуалізація нормальна. Якщо клінічна картина і ЕЕГ 
типові, візуалізація не потрібна. Однак візуалізацію слід роз-
глядати при атипових ознаках, при резистентних до ліків на-
падах або при постійному фокальному уповільненні на ЕЕГ.

5.7   |   Генетичні дослідження

Генетичне тестування не є частиною поточної рутин-
ної діагностичної оцінки. Приблизно в 12% випад-
ків в одному дослідженні був наявний сімейний анам-
нез епілепсії першого ступеня.81 Як і при всіх IГE, чле-
ни сім’ї з епілепсією зазвичай мають синдром IГE 
або ГГE.3 Якщо напади стійкі до ліків, слід викона-
ти хромосомний мікрочип для пошуку рецидивів CNVs.

5.8 |  Метаболічні або інші лабораторні дослі-
дження

Ніяких інших лабораторних досліджень не потрібно і не 
пропонується.

 
5.9   |   Диференційна діагностика

Інші епілепсії:
1.	 ЮME відрізняється наявністю в анамнезі міоклонічних 

+нападів.
2.	 ЮAE відрізняється наявністю в анамнезі абсансів.
3.	 Фебрильні судоми плюс слід розглядати, якщо в анамне-

зі є фебрильні судоми, які тривають після 6 років, з або 
без афебрильних тоніко-клонічних судом.6

Неепілептичні розлади (у записах іктальної ЕЕГ відсутня 
епілептиформна активність):
1.	 Психогенні неепілептичні напади: ознаки, що вказують 

на цей діагноз, включають збереженість усвідомлення, 
рухи кінцівок поза фазою, відсутність ригідності всьо-
го тіла протягом усього епізоду, поштовхи тазу, поворо-
ти голови і тіла з боку в бік, а також зміна проявів.137,138

2.	 Синкопе з моторними явищами: коротку тонічну та клоніч-
ну активність можна помилково прийняти за тоніко-кло-
нічний напад, але її можна диференціювати в залежності 
від контексту та стислості зі швидким вирішенням.139 При 
синкопе прикусування язика трапляється рідко, але іноді 
виникає нетримання сечі. У осіб, чиї приступи найбільш 
помітні під час фізичних вправ, слід виключити серцеві ді-

агнози, такі як синдром подовженого інтервалу Q-T, що 
призводить до судомних синкопе.

6 |  ОБГОВОРЕННЯ

Слово «ідіопатичний» походить від грецького терміну 
“idios» і відноситься до самого себе, власного і особистого, 
і призначене для визначення генетичної етіології.10 У пропо-
зиції 1989 р. про переглядання класифікації епілепсії термін 
«ідіопатичний» використовувався для опису розладів, “яким 
не передували або не виникали інші», і де не було жодної 
основної причини, крім можливої спадкової схильності.50 
Проте пропозиція 1989 року включала ще кілька синдро-
мів, які більше не вважаються частиною IГE. Класифікацій-
на комісія 2017 року припустила, що термін “генетичний” 
є більш точним, ніж «ідіопатичний». Однак вони визнали, 
що термін IГE все ще має клінічну цінність.10 Наша цільо-
ва група з нозології та визначень вирішила продовжити уго-
ду про те, що IГE повинні бути обмежені виключно чотирма 
загальними синдромами ДAE, ЮAE, ЮME і ЛГТК, і що це 
особлива підгрупа ГГE (Рисунок 1).

Ці чотири синдроми відрізняються один від одного віком 
початку і переважаючим типом нападу. Однак існує збіг з 
нечіткими межами між синдромами IГE щодо віку почат-
ку і типів нападів. Пацієнти можуть переходити від одно-
го з синдромів IГE до іншого, наприклад, ДAE переходить 
в ЮME.47

Ми визнаємо, що іноді інші синдроми ГГE і генетична епі-
лепсія з фебрильними нападами плюс можуть нагадувати 
IГE. Синдроми епілепсії, такі як епілепсія з міоклонічними 
абсансами і епілепсія з міоклонією повік, також мають гене-
ралізовану активність у вигляді комплексів «спайк-хвиля», 
але мають специфічні типи епізодів, які не входять в чотири 
IГE, і хоча вони можуть виникати в умовах нормального ін-
телекту, вони мають більш високий зв›язок з інтелектуаль-
ною недостатністю. Враховуючи перекривання різних син-
дромів IГE, а також IГE та інших синдромів ГГE, довготри-
валі дослідження дозволять з часом додатково уточнити ці 
запропоновані критерії.

7  |  ВИСНОВКИ

Визнання ІГЕ є важливим для клінічної допомоги, оскіль-
ки воно інформує про діагноз, запобігає непотрібним обсте-
женням, ПНП  та забезпечує рекомендації щодо прогнозу. 
Це також дозволяє ідентифікувати відносно однорідну гру-
пу пацієнтів для клінічних досліджень та випробувань про-
тиепілептичної терапії. Існують дебати щодо того, як слід 
використовувати терміни IГE та ГГE. Тут ми чітко визнача-
ємо, що IГE є відмінною підгрупою в ГГE, і термін IГE має 
бути чітко обмежений чотирма синдромами: ДAE, ЮAE, 
ЮME та ЛГТК. Визначення синдромів епілепсії, надані в 
цій статті, потребують підтвердження в довготривалих до-
слідженнях і можуть бути додатково уточнені в міру публі-
кації нових даних.
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