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В в е д е н и е
Идиопатические генерализованные эпилепсии (ИГЭ)

представляют собой формы эпилепсии, диагностика кото-

рых основана на строгих клинических и электроэнцефало-

графических (ЭЭГ) критериях, предложенных Междуна-

родной противоэпилептической лигой (ILAE). В основу их

дифференциации положены тип и возраст дебюта присту-

пов [1, 2]. Около 20% больных эпилепсией страдают ИГЭ

[3]. Юношеская миоклоническая эпилепсия (ЮМЭ) – это

широко распространенная форма ИГЭ с миоклоническими

приступами, с наличием других типов приступов (генерали-

зованные тонико-клонические приступы – ГТКП, абсан-

сы) или без них, часто с дебютом в подростковом или юно-

шеском возрасте и с особенностями ЭЭГ в виде генерализо-

ванных разрядов спайк-/полиспайк-волна при нормальной

фоновой ЭЭГ [2]. В связи с тем что большинство проводи-

мых исследований не анализируют конкретные формы

ИГЭ, эпидемиологические данные, касающиеся этих син-

дромов, недостаточны и часто ненадежны [4]. 

В 2001 г. классификационным подкомитетом ILAE

было предложено объединить ЮМЭ, юношескую абсанс-

ную эпилепсию (ЮАЭ) и эпилепсию с изолированными

ГТКП в группу с вариабельным фенотипом, подразумевая,

что ЮМЭ не существует в качестве единственного феноти-
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В статье изложены сведения о дефиниции юношеской миоклонической эпилепсии (ЮМЭ), современные эпидемиологические дан-

ные, касающиеся распространенности ЮМЭ в России и за рубежом.

Цель исследования – изучение доступных публикаций об эпидемиологическом мониторинге ЮМЭ в мире и в Российской Федерации.

Материал и методы. Проведен поиск доступных полнотекстовых публикаций в российских и зарубежных базах данных.

Результаты. Установлено, что на сегодняшний день нет четких достоверных данных о распространенности и заболеваемости

ЮМЭ, а также есть основания полагать, что реальная частота встречаемости заболевания значительно выше вследствие гипо-

диагностики ЮМЭ. Это свидетельствует о необходимости проведения в регионах эпидемиологических исследований по единым

критериям с созданием регистра больных эпилепсией.

Заключение. Анализ литературы свидетельствует о необходимости проведения эпидемиологического мониторинга ЮМЭ с целью

разработки персонифицированных подходов к прогнозированию, профилактике, диагностике и лечению, а также диспансерному

наблюдению данной группы пациентов, особенно с отягощенным семейным анамнезом.
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па у членов одной семьи и не должна быть классифицирова-

на как самостоятельное заболевание. Данное положение не

утверждено, но рекомендовано к использованию в клини-

ческой практике. В 2006 г. I.E. Martinez-Juarez и соавт. [5]

провели исследование и выделили четыре клинических фе-

нотипа ЮМЭ: 1-й тип – классический фенотип ЮМЭ

(72%); 2-й тип – детская абсансная эпилепсия с трансфор-

мацией в ЮМЭ (18%); 3-й тип – ЮМЭ с абсансами (7%) и

4-й тип – ЮМЭ с атоническими приступами (3%). При

этом отмечено, что абсансы чаще встречались у членов се-

мей больных с ЮМЭ 2-го типа, чем в семьях с ЮМЭ 1-го

типа, а также что резистентность к противоэпилептической

терапии и наследование по материнской линии дополни-

тельно характеризуют ЮМЭ 2-го типа. Сделано заключе-

ние, что все фенотипы ЮМЭ имеют хроническое и, вероят-

но, пожизненное течение. Сопоставимые результаты получе-

ны и при исследовании больных ЮМЭ в Сибири: 1-й тип –

классический фенотип ЮМЭ (70,4%); 2-й тип – детская аб-

сансная эпилепсия с трансформацией в ЮМЭ (3,7%); 3-й

тип – ЮМЭ с абсансами (3,7%) и 4-й тип – ЮМЭ с атони-

ческими приступами (22,2%) [6]. Авторами также показаны

гендерные особенности: частота встречаемости ЮМЭ среди

лиц мужского пола ниже, чем среди лиц женского пола

(1:1,9); возраст дебюта ЮМЭ среди мужчин выше по срав-

нению с женщинами.

Клиническая практика свидетельствует о том, что ди-

агностика данного заболевания сильно запаздывает [7–9].

Это приводит к снижению качества жизни больных с ЮМЭ,

а также к прогрессированию заболевания на фоне неадек-

ватной терапии и побочных эффектов от неэффективных

методов лечения [10]. Таким образом, своевременная диаг-

ностика ЮМЭ имеет решающее значение для успешного

контроля над приступами и предотвращения развития забо-

левания [9]. 

Диагноз ЮМЭ обычно не вызывает затруднений из-за

«яркой» клинической картины. Однако, как писал Дитье

Янц, «ЮМЭ легко диагностировать информированному

врачу и легко пропустить врачу, который не знает ее харак-

теристик» [11]. Тем не менее оказалось, что диагностиче-

ские критерии ЮМЭ расплывчаты и различаются у разных

экспертов [5, 12–15].

На симпозиуме «Юношеская миоклоническая эпи-

лепсия: Что это на самом деле?», прошедшем в мае 2011 г. 

в Авиньоне (Франция), авторы представили результаты 

опросного исследования диагностических критериев, ис-

пользуемых при ЮМЭ двумя группами врачей: первая груп-

па состояла из 43 неврологов (32 детских и 11 взрослых нев-

рологов-эпилептологов) практически из всех крупных нев-

рологических центров Канады; вторая группа включала 

25 медицинских экспертов из разных стран мира. Всем бы-

ло предложено ответить на вопросы о диагностических кри-

териях ЮМЭ (определенных клинических и данных ЭЭГ,

возраста дебюта заболевания). Было отмечено полное еди-

ногласие всех участников в том, что диагноз ЮМЭ может

быть выставлен на основании наличия миоклоний, одного

ГТКП и типичных ЭЭГ-изменений. Взрослые неврологи

были более склонны назначать магнитно-резонансную то-

мографию (МРТ) головного мозга до постановки диагноза.

Все международные эксперты считали наличие миоклони-

ческих приступов необходимым при постановке данного

диагноза. Ответы на все остальные вопросы различались

между группами. Были значительные вариации для каждого

диагностического критерия, даже для наличия миоклонуса!

Эти различия в видении диагностических критериев ЮМЭ

отмечаются по всему миру [16].

Вопрос о характере наследования различных феноти-

пов ЮМЭ до настоящего времени остается неуточненным.

Результаты генеалогического анализа семей больных с

ЮМЭ послужили предпосылкой для поиска генов, детер-

минирующих развитие данного заболевания [17, 18].

Генетическую архитектуру ЮМЭ, вероятно, отражает

нейрогенетический спектр, в котором малая доля (1–2%)

принадлежит дефектам отдельных определенных генов, в то

время как подавляющее большинство пациентов предполо-

жительно демонстрируют олиго-/полигенную предраспо-

ложенность к заболеванию [19]. 

В начале XX в. были идентифицированы мутации ге-

нов, ответственных за моногенные формы ЮМЭ с менде-

левским типом наследования (CACNB4, CASR, GABRA1,

GABRD и EFHC1), и однонуклеотидные полиморфизмы,

увеличивающие риски для неменделевского типа наследо-

вания ЮМЭ (BRD2, CX36 и МЕ2) [20, 21]. 

Несмотря на высокую частоту встречаемости данного

заболевания, соответствующие эпидемиологические иссле-

дования по всему миру проводятся ограниченно, с использо-

ванием различных методов анализа, в связи с чем изучение

частоты встречаемости и распространенности ЮМЭ пред-

ставляет особый интерес в неврологической практике с по-

зиции разработки новых диагностических алгоритмов, мето-

дов лечения и профилактики в «отягощенных» семьях, а так-

же снижения риска возможных неблагоприятных исходов.

Целью данного обзора является поиск и системный

анализ доступных публикаций эпидемиологического мони-

торинга ЮМЭ в мире и в Российской Федерации.

Материал и методы. Литературный поиск. Литература

по изучению эпидемиологии ЮМЭ была приобретена по-

средством поиска данных в научной электронной библиоте-

ке России – eLIBRARY.RU, а также в международных базах

данных, включая PubMed/MedLine, Clinical Key. Поиск ли-

тературы был ограничен русским и английским языками.

Учитывая малое количество исследований по данной теме,

расширен временной интервал и рассматривались работы,

опубликованные с 2000 по 2016 г. В результате были изуче-

ны все медицинские публикации, в названиях которых, или

в тексте статьи, или в тезисах использовались ключевые

слова: «юношеская миоклоническая эпилепсия», «эпиде-

миология». При изучении литературы в зарубежных базах

данных использовались ключевые слова: «juvenile myoclonic

epilepsy», «epidemiology». Этот вид поиска по ключевым сло-

вам был самым практичным.

Выбор и качественная оценка публикаций. В обзор были

включены исследования, публикации о которых размеще-

ны в упомянутых выше базах данных, с полным текстом, а

также описания в виде тезисов (abstract), учитывая язык

оригинального текста. Все найденные публикации подроб-

но изучались. В список включались только те материалы,

которые удовлетворяли критериям поиска.

Результаты. В целом за обозначенный период была

идентифицирована 1381 публикация, посвященная пробле-

ме ЮМЭ (1148 – зарубежных и 233 – российских авторов);

эпидемиологии ЮМЭ посвящено 138 публикаций в зару-

бежных базах данных и 38 публикаций российских авторов.
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Из них только 53 (37 зарубежных и 16 отечественных) пуб-

ликаций были включены в обзор на основании критериев

поиска.

Данные литературы показывают, что ЮМЭ обычно

дебютирует на втором десятилетии жизни. Тем не менее воз-

раст начала ЮМЭ охватывает широкий диапазон от 8 до 

36 лет, с пиком начала от 12 до 18 лет [22]. Другие исследо-

вания предоставляют еще более широкий возрастной диа-

пазон начала заболевания – от 2 до 40 лет [23, 24]. Считает-

ся, что у 15% детей с детской абсансной эпилепсией и ЮАЭ

заболевание переходит в ЮМЭ, как правило, в конце пер-

вого или в начале второго десятилетия жизни [25, 26], а так-

же есть данные, что больные с детской абсансной эпилепси-

ей при наличии фотосенситивных спайк-волн на ЭЭГ более

склонны к развитию ЮМЭ [27].

Ранние исследования свидетельствовали в пользу

мужского доминирования ЮМЭ [28]. В исследовании в Са-

удовской Аравии не выявлено гендерных различий, а серия

современных исследований показывает, что среди больных

ЮМЭ преобладают лица женского пола. Исследование сре-

ди населения Бразилии, Ирландии, Дании, Норвегии,

Шотландии, Ирана, России показали преобладание жен-

щин среди больных с ЮМЭ (табл. 1) [23, 26, 29–36].

Эпидемиология юношеской миоклонической эпилепсии в

зарубежных странах. Точную частоту встречаемости ЮМЭ

трудно оценить. Во-первых, диагностика ЮМЭ часто запаз-

дывает, диагноз устанавливается ретроспективно, когда

впервые развиваются ГТКП. Во-вторых, при постановке

диагноза не всегда соблюдаются положения Международ-

ной классификации эпилепсии и эпилептических синдро-

мов. Единое эпидемиологическое исследование, посвящен-

ное эпидемиологии ЮМЭ, нами не найдено. Исследования

проводятся локально, зачастую при отсутствии единой ме-

тодологии в оценке частоты встречаемости данной формы

эпилепсии (табл. 2). 

В целом, заболеваемость ЮМЭ оценивается в преде-

лах 1 случая на 100 тыс. человек. Распространенность ко-

леблется от 0,1 до 0,2 на 1000 человек [4].

На территории США в штате Коннектикут среди 613

детей с эпилепсией ЮМЭ составила 12 случаев (2%), среди

ИГЭ – 9,6% [37]. Клинико-эпидемиологическое исследова-

ние в Бразилии выявило наличие ЮМЭ у 26 (2,8%) пациен-

тов среди 939 больных эпилепсией

[31]. 

На территории Европы эпиде-

миологические исследования были

проведены в Ирландии, где из 223 па-

циентов с ИГЭ 42 (18%) имели диаг-

ноз ЮМЭ [30]. В Дании, где анализи-

ровалась большая база данных паци-

ентов с эпилепсией (EpiBase), включа-

ющая 2170 пациентов, ЮМЭ состави-

ла 7,9% среди всех форм эпилепсии и

35,8% – среди ИГЭ. В исследование

на территории Шотландии было

включено 692 пациента с эпилепсией;

3,5% составила ЮМЭ. Во Франции

среди 1953 пациентов с эпилепсией

5,3% имели диагноз ЮМЭ [32, 35, 38].

В Западной Норвегии из 198 включен-

ных в исследование детей с эпилепси-

ей ЮМЭ была у 5%, а среди всех пациентов с ИГЭ – у 41,6%

[36]. В последующем исследовании, проведенном в

2014–2016 гг. на территории Норвегии, ЮМЭ составила

9,3% всех случаев эпилепсии (55 пациентов), причем в ходе

исследования диагноз ЮМЭ был выставлен 21 (38%) паци-

енту. Эти пациенты ранее наблюдались по поводу неуточ-

ненной генерализованной эпилепсии и абсансных форм

эпилепсии [39]. Данный факт убедительно свидетельствует

о том, что реальная частота ЮМЭ значительно выше, чем

сообщалось ранее. 

Среди населения Саудовской Аравии из 672 пациен-

тов с эпилепсией 66 (10,5%) имели диагноз ЮМЭ [23].

В исследование эпидемиологии ЮМЭ в Южном Ира-

не были включены 2750 пациентов с эпилепсией, среди них

ИГЭ составили 641 случай (23,3%), ЮМЭ – 239 (37,3%) слу-

чаев среди ИГЭ и 8,7% среди всех форм эпилепсии [29]. 

В Центральном Иране в 2016 г. среди 1915 больных с эпи-

лепсией у 194 пациентов (10%) диагностирована ЮМЭ [34].

В Индии в 1998 и 2016 гг. проведены исследования, по

результатам которых частота встречаемости ЮМЭ среди

всех форм эпилепсии увеличилась с 4,9 до 8,3% [40, 41].

Эпидемиология юношеской миоклонической эпилепсии в

России. В России крупное исследование эпидемиологии эпи-

лепсии проведено Л.Е. Мильчаковой в 2008 г. [42] с единым

методологическим подходом в разных регионах, однако в

рамках этого исследования не выделялись клинические фор-

мы ИГЭ. Кроме того, в исследование были включены только

пациенты старше 14 лет, что не позволяет использовать дан-

ное крупномасштабное эпидемиологическое исследование

для оценки эпидемиологии ЮМЭ. В других доступных ана-

лизу исследованиях, посвященных эпидемиологии ИГЭ в

нашей стране, не использовались единые подходы к класси-

фикации эпилептических синдромов, а также общие схемы

эпидемиологического анализа, не рассматривалась частота

встречаемости отдельных форм ИГЭ [43–50]. При анализе

литературы найдены данные о частоте встречаемости ЮМЭ

лишь по отдельным регионам нашей страны. В процессе

оценки эпидемиологии ЮМЭ в Волгоградском регионе было

выявлено, что ее частота среди всех форм эпилепсии состав-

ляет 7%, а среди всех ИГЭ – 27% [33]. При проведении иссле-

дования клинико-эпидемиологической характеристики эпи-

лепсии у детей в Тульской области показано, что ИГЭ была
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Таблица 1. С о о т н о ш е н и е  б о л ь н ы х  Ю М Э  п о  п о л у

Страна                                                      Соотношение Ж:М       Год исследования      Источник

Иран 1,1–1,7 2015–2016 [29, 34]

Ирландия 1,8 2007 [30]

Дания 1,6 2005 [35]

Норвегия 2,3 2000 [36]

Бразилия 2,7 1999 [31]

Шотландия 2,4 2009 [32]

Саудовская Аравия 1 1994 [23]

Россия (Волгоградский регион) 4 2015 [33]

Россия (Красноярский край) 2 2015 [26]
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диагностирована в 177 случаях из 653 (40%); ЮМЭ диагно-

стирована в 18 (10%) случаях и составила 4,1% среди всех

форм эпилепсии [51]. В исследование на базе Института дет-

ской неврологии и эпилепсии им. Святителя Луки в Москве

были включены 106 пациентов с ЮМЭ, которые составили

13% среди пациентов со всеми формами ИГЭ [52]. 

По данным регистра детей с эпилепсией и судорож-

ными синдромами до 18 лет, в Забайкальском крае распро-

страненность ЮМЭ в 2014 г. на 1000 детей составила 0,06, в

структуре эпилепсии в целом – 1,07% (12 из 1125), а среди

идиопатических форм – 10,71% (12 из 112) [53].

Заключение. Результаты проведенного системного

анализа работ по эпидемиологии эпилепсии, базирующихся

на изучении заболеваемости и распространенности, показа-

ли значительный разброс методологических подходов. Изу-

чение эпидемиологии эпилепсии в нашей стране проводит-

ся уже на протяжении 100 лет, однако данные о ЮМЭ до на-

стоящего времени разрозненны и представляют собой ис-

следования эпидемиологических особенностей этого забо-

левания в отдельных городах, районах, областях; также до

настоящего времени отсутствует достоверная статистика за-

болеваемости ЮМЭ. Проведенный анализ свидетельствует

о необходимости выполнения эпидемиологических иссле-

дований в регионах по единым критериям с созданием реги-

стра больных ЮМЭ. Изучение факторов риска, эпидемио-

логических показателей (заболеваемости, распространен-

ности и исходов) ЮМЭ позволит разработать персонифи-

цированный подход к прогнозированию, профилактике,

диагностике и лечению, а также диспансерному наблюде-

нию данной группы пациентов.
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Таблица 2. Ч а с т о т а  в с т р е ч а е м о с т и  Ю М Э  в  р а з н ы х  с т р а н а х

Страна                                                     ЮМЭ среди                      ЮМЭ среди                           Год исследования                   Источник
ИГЭ, %                              всех эпилепсий, %

Бразилия 2,8 1999 [31]

США (штат Коннектикут) 9,6 2 1999 [37]

Ирландия 18 2007 [30]

Дания 38,5 7,9 2005 [35]

Шотландия 3,5 2009 [32]

Франция 5,3 2001 [38]

Норвегия 41,7 5 2000 [36]

Норвегия 9,3 2017 [39]

Саудовская Аравия 10,2 1994 [23]

Иран 8,7 2015 [29]

Иран 10 2016 [34]

Индия 4,9 1998 [40]

Индия 8,3 2016 [41]

Россия (г. Москва) 13 2015 [51]

Россия (Волгоградский регион) 34 7 2015 [33]

Россия (Тульская область) 10 4,1 2005 [50]

Россия (Забайкальский край) 10,71 1,07 2015 [52]
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