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Глицин — простейшая аминокислота, не име-
ющая стереоизомеров, может выступать в качестве 
нейротрансмиттера в головном мозге, ингибируя 
деятельность ствола и спинного мозга, но возбуж-
дая кору головного мозга. Глицин метаболизирует-
ся в митохондриях до конечных продуктов аммиака 
и двуокиси углерода через систему расщепления 
глицина (glycine cleavage system — GCS), фермент-
ный комплекс, состоящий из четырех субъединиц 
(Р-белка, Н-белка, Т-белка, L-белка), дефекты ко-
торых могут вызывать некетотическую гиперглици-
немию [1].

Глициновая энцефалопатия (некетотическая 
гиперглицинемия, nonketotic hyperglycinemia — 
NKH) — редкое генетическое метаболическое за-
болевание с аутосомно-рецессивным типом насле-
дования, характеризуется дефицитом активности 
фермента расщепления глицина и, как следствие, 
накоплением большого количества глицина во всех 
тканях и жидкостях организма, включая головной 
мозг. В основе некетотической гиперглицинемии 
лежит мутация генов GLDC (9p24.1), кодирующий 
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P-белок GCS (70–75 % случаев), AMT (3p21.31) ко-
дирующий T-белок GCS (~ 20 % случаев) и GCSH 
(16q23.2) кодирующий H-белок GCS (< 1 % слу-
чаев) (рис. 1). Эти гены кодируют P-белковые и 
T-белковые компоненты ферментативной систе-
мы расщепления глицина. Пять процентов людей с 
глициновой энцефалопатией имеют мутации в дру-
гих генах [2, 3]. 

Приводим собственное клиническое наблюде-
ние девочки, 13 месяцев, госпитализированной в 
клинику с диагнозом «симптоматическая эпилепсия 
(частые полиморфные припадки), грубая задержка 
психомоторного развития, глазодвигательные нару-
шения». При поступлении мать предъявляла жало-
бы на усиление приступов эпилепсии на фоне при-
ема антиконвульсантов (фармакорезистентность), 
утрату приобретенных навыков, грубую задержку 
психомоторного развития.

Из данных анамнеза выяснено, что ребенок от 
1-й беременности, протекавшей на фоне острой 
респираторной инфекции, герпетической инфек-
ции в 1-м триместре, дефицитной анемии во 2-м 
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триместре. От первых срочных родов в сроке 41 не-
деля, осложненных тугим обвитием пуповиной во-
круг шеи. Проводилась искусственная вентиляция 
легких в течение 2 суток по поводу внутриутробной 
пневмонии. К 3 месяцам девочка приобрела навы-
ки удержания головы, поворота на бок, слежения 
за игрушкой. Однако на 4-м месяце появились и 
участились эпизоды судорожных подергиваний. 
Ребенок консультирован неврологом, инфекцио-
нистом выявлена цитомегаловирусная инфекция, 
в связи с чем проведено лечение внутривенным 
ацикловиром и иммуноглобулином. Получена не-
продолжительная положительная динамика в виде 
отсутствия судорожных приступов. С 8 месяцев 
эпилептические припадки возобновились, девочка 
продолжала отставать в психомоторном развитии, 
нарастала гипотония, утраченные навыки не при-
обретались. Согласно данным семейного анамнеза, 
троюродный брат пробанда по материнской линии 
умер в возрасте 12 лет на фоне прогрессирующего 
неврологического заболевания (с формировани-
ем детского церебрального паралича), троюродная 
сестра пробанда родилась с врожденными анома-
лиями кисти (трехпалость) и патологией органов 
зрения.

При поступлении в клинику отмечалось отста-
вание в физическом развитии (масса тела — 7000 г, 
длина — 75 см). Девочка занимала вынужденное по-
ложение в постели с запрокинутой головой, отме-
чались миоклонические и тонические припадки до 
25–30 серий. Ребенок самостоятельно не сидел, не 
переворачивался, не прослеживал предмет, не брал и 
не удерживал в руках игрушку. Вместе с тем в руках 
отмечались единичные хаотические движения, кло-
нус стоп. При постановке на ножки ребенок не давал 
опору. Отсутствовало речевое развитие. Обращали на 
себя внимание множественные дизморфии: близко 
расположены глаза, гипертелоризм сосков, «куколь-
ное лицо», узкая нижняя челюсть, пупочная грыжа, 
дизморфичные ушные раковины, низкий уровень 
роста волос, выступающее над уровнем кожи пятно 
кофейного цвета диаметром 0,5–0,7 см на передней 
поверхности брюшной стенки. От ребенка исходил 
резкий запах мочи. В соматическом статусе обраща-
ло на себя внимание небольшое увеличение печени: 
ее край пальпировался ниже реберной дуги на 2,5 см, 
гладкий, эластичной консистенции. 

Проведены инструментальное и лабораторное 
обследования. На электрокардиографии выявлена 
синусовая тахикардия (частота сердечных сокраще-
ний — 136 ударов в 1 минуту), отмечалось наруше-
ние процессов реполяризации. 

Результаты эхоэнцефалографии демонстрирова-
ли нормотензию, М-эхо справа = М-эхо слева = 59, 
ширина М-эхо = 4,0, смещения не выявлено. По 
результатам электроэнцефалографии (ЭЭГ) опре-
делялись грубые нарушения паттерна ЭЭГ, выра-
женное снижение биоэлектрической активности 
(диффузное), снижение тормозных корковых вли-
яний; отмечалась пароксизмальная активность в 

виде нечастых волн низкой амплитуды, признаки 
нижнестволовой дисфункции. 

В биохимических показателях активность лак-
татдегидрогеназы была несколько повышена — 
368,8 ЕД/л (норма — 12–295 ЕД/л). 

Проведено одновременное исследование кон-
центрации глицина в плазме крови и спинномоз-
говой жидкости (СМЖ). Уровень глицина в плазме 
крови составлял 365 мкмоль/л, в спинномозговой 
жидкости — 70 мкмоль/л. Исследование концен-
трации органических кислот в моче позволило ис-
ключить кетотическую гиперглицинемию. 

Результаты исследования глицина в крови дали 
основание предположить глициновую энцефалопа-
тию, в связи с чем проведено молекулярно-генети-
ческое тестирование GLDC, AMT, GCSH. Выявлена 
мутация GLDC (9p24.1). 

На основании клиники, течения заболевания, 
лабораторных исследований и молекулярно-гене-
тического тестирования ребенку установлен диа-
гноз «глициновая энцефалопатия (инфантильная 
тяжелая форма). Симптоматическая эпилепсия, 
частые полиморфные припадки. Грубая задержка 
психомоторного развития». 

Обсуждение
Частота некетотической гиперглицинемии со-

ставляет 1 : 76 000. Среди новорожденных в Фин-
ляндии NKH встречается с частотой 1 : 55 000 
(1 : 12 000 — в Северной Финляндии), в Колумбии 
и Канаде — 1 : 63 000. Высокий уровень NKH реги-
стрируется в арабских семьях и в Израиле [4]. 

Клинические проявления NKH. Большинство гли-
циновых энцефалопатий развивается в неонаталь-
ном периоде (85 % — неонатальная тяжелая форма 
и 15 % — неонатальная аттенуированная (легкая) 
форма). Неонатальные формы начинают прояв-
ляться в первые часы и дни жизни в виде прогрес-
сирующей вялости, гипотонии и миоклонических 
судорог, ведущих к апноэ и, часто, к смерти. Вы-
жившие дети имеют глубокую умственную отста-
лость и трудно контролируемые судороги. В более 
старшем возрасте заболевание манифестирует с ат-
тенуированного (легкого) течения (50 %), что про-
является гипотонией, задержкой развития и судо-
рогами [6]. 

Как отмечалось выше, глициновая энцефалопа-
тия подразделяется на две формы — неонатальную 
и инфантильную (манифестирует у детей до 2 лет), 
которые, в свою очередь, подразделяются на неона-
тальную тяжелую, неонатальную аттенуированную, 
инфантильную тяжелую, инфантильную аттенуи-
рованную и атипичную (редкую) формы. 

Неонатальная (классическая) тяжелая форма от-
личается прогредиентным течением заболевания 
с первых часов жизни ребенка. Довольно быстро 
прогрессируют летаргия и гипотония, появляются 
миоклонические судороги, приводящие к апноэ и 
зачастую заканчивающиеся летальным исходом при 
отсутствии поддержания витальных функций. Дети, 

https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/molecular-genetic-testing/&usg=ALkJrhjugQCzAvT7koMuIomGxBuv93HAeg
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/molecular-genetic-testing/&usg=ALkJrhjugQCzAvT7koMuIomGxBuv93HAeg
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1357/


597http://childshealth.zaslavsky.com.uaVol. 13, No 6, 2018

Випадок із практики / Case Report

выжившие в неонатальном периоде, имеют грубые 
нарушения психомоторного развития.

Неонатальная аттенуированная форма у детей 
старше первого года жизни протекает значительно 
легче: дети имеют IQ > 60, возможны дефицит вни-
мания и синдром гиперактивности. Редко отмеча-
ются судороги, эпизоды летаргии, провоцируемые 
инфекционными агентами [6].

Для инфантильной формы не характерны эпизо-
ды летаргии. Дебютирует заболевание гипотонией, 
с последующей задержкой психомоторного разви-
тия и инфантильными приступами от легкого до 
фармакорезистентного течения. У детей с тяжелым 
течением инфантильной формы к шестимесячному 
возрасту развиваются фармакорезистентные эпи-
лептические припадки, бульбарные нарушения, 
прогрессирующие спастические параличи, при-
водящие к деформации скелета, патологической 
установке нижних конечностей, вынужденному по-
ложению в постели. Пациенты отстают в психомо-
торном и физическом развитии [2].

Аттенуированное течение инфантильной формы 
вариабельно. В клиническом симптомокомплексе 
возможны негрубые неврологические нарушения 
(эпиприпадки, синдром гипервозбудимости, хо-
рееподобые движения) [2]. Несмотря на благо-
приятное течение заболевания, в анамнезе могут 
быть эпизоды тяжелой летаргии (что, вероятно, 
может провоцироваться приемом вальпроатов, 
поскольку они повышает концентрацию глици-
на в сыворотке). Некоторые из этих случаев были 
зарегистрированы как умеренная эпизодическая 
форма [6]. 

Клинические проявления атипичной формы глици-
новой энцефалопатии варьируются. Манифестация 
данной формы регистрируется в детском возрасте, 
редко — у взрослых. Характерными клиническими 

проявлениями заболевания являются спастический 
парапарез, атрофия зрительного нерва. У 50 % па-
циентов не выявляются судороги и когнитивные на-
рушения, у 28 % больных регистрируется умеренно 
выраженное снижение интеллекта с хореоатетозом, 
у 14,2 % — грубое снижение интеллекта и редкие 
эпиприпадки. В литературе представлены наблюде-
ния двух новорожденных с легочной гипертензией, 
у которых развились пластический бронхит и про-
грессирующее повреждение нейронов с формиро-
ванием лейкодистрофии. Дети погибли в возрасте 
до 18 месяцев. У обоих детей изменения на электро-
энцефалографии выявлены не были. Активность 
фермента расщепления глицина была нормальной 
(аутопсийный замороженный материал ткани пече-
ни), GLDC, AMT или GCSH мутаций генов не выяв-
лено [9]. Позже у данных пациентов идентифициро-
ваны мутации генов NFU1 [10]. 

Ниже представлены клинические особенности 
течения глициновой энцефалопатии у детей с раз-
личными формами заболевания. 

Диагностика. Ниже представлен алгоритм диа-
гностики глициновой энцефалопатии, рекомендо-
ванный Национальным институтом здоровья США 
[1] (рис. 2). 

Тестирование I уровня. Детям с подозрением на 
глициновую энцефалопатию проводят количе-
ственный аминокислотный анализ, который по-
казывает концентрацию глицина в плазме и сте-
рильной спинномозговой жидкости (количество 
лейкоцитов, эритроцитов и белка в СМЖ нормаль-
ное). Отмечено, что концентрация серина в СМЖ 
может быть снижена у детей с некетотической ги-
перглицинемией, при этом концентрация треонина 
не повышается. Изолированное повышение уровня 
глицина в спинномозговой жидкости и наруше-
ние соотношения уровня глицина в плазме и СМЖ 

Признаки и симптомы Частота (%)

Центральная гипотония Очень часто (80–99) 

Гипоплазия мозолистого тела и мозжечка, аномалии 
строения извилин 

Очень часто (80–99) 

Подавление электрической активности, гипсаритмия* Очень часто (80–99) 

Гиперглицинемия Очень часто (80–99) 

Повторяющиеся спазмы Очень часто (80–99) 

Дисрегуляция дыхания Часто (30–79) 

Генерализованные миоклонические судороги Часто (30–79) 

Летаргии Часто (30–79) 

Слабость сосательного рефлекса Часто (30–79) 

Стаз желудка, нарушение перистальтики кишечника, за-
поры

Не часто (до 30) 

Дизурия, нейрогенный мочевой пузырь Не часто (до 30) 

Таблица 1. Клинические маркеры глициновой энцефалопатии у детей [10]

Примечание: * — изменения ЭЭГ, обычно наблюдаемые при инфантильных спазмах. Они характери-
зуются высокими острыми единичными или множественными спайками, которые отмечаются нерегу-
лярно во всех отведениях, перемежаясь со многими высоковольтными медленными волнами; обычно 
встречаются при бодрствовании, но наиболее выражены и продолжительны в стадии неглубокого сна.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1357/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1357/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1357/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1357/
http://www.neuronet.ru/bibliot/index.html
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дают основание предположить глициновую энце-
фалопатию. Профиль аминокислот в моче у детей с 
глициновой энцефалопатией обычно нормальный. 
Интерпретация результатов, полученных на I уров-
не диагностики глициновой энцефалопатии, пред-
ставлена в табл. 2. 

Тестирование II уровня включает молекуляр-
но-генетическое тестирование биаллельных генов: 
GLDC, AMT, GCSH (одновременно) посредством 

секвенирования и целевого анализа делеции, осо-
бенно GLDC гена. До 5 % людей с недостаточной 
ферментативной активностью расщепления глици-
на не имеют патогенного варианта в любом из трех 
генов. У этих пациентов исследуются патогенные 
варианты в генах, кодирующих пируватдегидроге-
назный комплекс (липоат и пиридоксальфосфат), и 
транспорт глицина в астроцит (GLYT1), где распо-
ложен фермент GCS. 

Рисунок 1. Основные хромосомные мутации при некетотической гиперглицинемии [5]

Рисунок 2. Алгоритм диагностики глициновой энцефалопатии, рекомендованный Национальным 
институтом здоровья США [7]

При наличии у ребенка гипотонии, летаргии, судорог, задержки развития в неонатальном периоде

Тесты I уровня: 
— биохимический скрининг, включающий исследование концентрации глицина одновременно в плазме и 
спинномозговой жидкости;
— исследование концентрации органических кислот в моче для исключения кетотической гиперглицинемии

Тесты II уровня: 
— пациентам с повышенным уровнем глицина в плазме и спинномозговой жидкости проводится молекуляр-
но-генетическое исследование GLDC, AMT и GCSH генов (см. ниже)

Тесты III уровня: 
— пациентам с клинически вероятной глициновой энцефалопатией, но не доказанной на I и II уровнях, прово-
дят исследование активности GCS энзима в биопсийном материале печени (см. ниже)

https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/molecular-genetic-testing/&usg=ALkJrhjugQCzAvT7koMuIomGxBuv93HAeg
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/molecular-genetic-testing/&usg=ALkJrhjugQCzAvT7koMuIomGxBuv93HAeg
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/deletion/&usg=ALkJrhiuUFTeJUCbI4_-JHpSrVGTKc8P8Q
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/pathogenic-variant/&usg=ALkJrhhtQuPKTJaXWGjROwXyX6MTnS02XQ
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Тестирование III уровня проводится у пациентов 
с подозрением на глициновую энцефалопатию, не 
подтвержденным на I и II уровнях. Проводят кли-
новидную биопсию печени с получением не менее 
80 мг материала. После измеряют активность GCS 
фермента (рис. 3). Фермент является лабильным, 
поэтому его уровень определяется быстро, в про-
тивном случае рекомендована глубокая заморозка. 

Использование образцов периферической кро-
ви, культивируемых лимфобластами вируса Эп-
штейна — Барр, неэффективно [12].

Тестирование IV уровня может проводиться до-
полнительно и включает идентификацию недоста-
точности специфического протеина, С-глицина в 
выдыхаемом воздухе (перспективное направление), 
магнитно-резонансную спектроскопию (использу-
ется для неинвазивного измерения уровней глици-
на головного мозга). 

Дифференциальная диагностика. Диагноз «тран-
зиторная глициновая энцефалопатия» противо-
речивый. Некоторые исследователи описывают 

случаи транзиторной глициновой энцефалопатии 
у новорожденных с судорогами и снижением вол-
новой активности на электроэнцефалограмме при 
нормальном или повышенном уровне глицина в 
плазме и спинномозговой жидкости, гетерозигот-
ность по патогенным вариантам GLDC, GCSH генов 
или отсутствие мутаций указанных генов, с исходом 
в некетотическую гиперглицинемию, или ребенок 
развивался нормально. В настоящее время не вы-
явлено достоверных прогностических признаков 
развития глициновой энцефалопатии у данной ка-
тегории детей. 

Гиперглицинемия может быть кетотической и 
является результатом лечения вальпроатами (мо-
гут обратимо увеличить концентрацию глицина в 
спинномозговой жидкости до ≥ 60 мкмоль/л у лиц, 
не имеющих глициновой энцефалопатии). В пато-
генезе обоих состояний лежит вторичное снижение 
активности фермента GCS печени, что лабораторно 
имитирует глициновую энцефалопатию.

Кетотическую гиперглицинемию можно наблю-
дать при пропионовой, метилмалоновой изовале-
риановой ацидемиях и дефиците β-кетотиолазы. 
Газовая хроматография/масс-спектрометрия по-
зволяют установить уровень аминокислотных на-
рушений. Сообщалось о единственном пациенте с 
глицериновой ацидурией, сопровождающейся по-
вышенными уровнями глицина, и недостаточной 
ферментативной активностью GCS. 

Гиперглицинурия. Гиперглицинурию можно на-
блюдать при гиперпролинемии I или II типа, се-
мейной иминоглицинурии и доброкачественной 
гиперглицинурии, что является результатом не-
зрелости реабсорбции почечного глицина. Паци-
енты, гомозиготные по нулевой аллели, имеют вы-
сокую аффинность для пролина, гидроксипролина 
и глицина в проксимальном почечном канальце и 
клинически проявляют иминоглицинурию, тогда 
как гетерозиготы (носители) SLC36A2 и SLC6A18 
имеют изолированную глицинурию (бессимптом-
ную). 

Недостаточность пиридоксинфосфатоксидазы. 
Лица с недостаточностью пиридоксинфосфаток-
сидазы имеют пиридоксаль-5-фосфатную (PLP) за-
висимую эпилепсию, летаргию, возможно, апноэ. 
Часто отмечается повышение глицина и треонина 

Таблица 2. Интерпретация результатов, полученных на I уровне диагностики глициновой 
энцефалопатии [10]

Концентрация  
глицина в СМЖ и плазме 

(мкмоль/л)

Фенотип глициновой энцефалопатии
Нормальные значения

Неонатальная форма Атипичная форма

Концентрация глицина в 
СМЖ

> 80 > 30 < 20*

Концентрация глицина в 
плазме

Варьируется** Варьируется** 125–450*

Отношение СМЖ/плазма** > 0,08 0,04–0,2 < 0,02

Примечания: * — концентрация глицина в плазме и СМЖ снижается в первые месяцы жизни (например, 
в возрасте > 1 года нормальные значения концентрации глицина в СМЖ составляют < 12 мкмоль/л, а 
концентрация глицина в плазме < 350 мкмоль/л); ** — образцы должны быть получены одновременно.

Рисунок 3. Фермент расщепления глицина (GCS). 
Глицин входит в комплекс фермента с четырьмя 
белками, где он декарбоксилируется P-белком 
(также известным как глициндекарбоксилаза). 

Дефект P-, H- или T-белков этого комплекса 
вызывает глицериновую энцефалопатию [12]

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1357/
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в сыворотке и спинномозговой жидкости (в плазме 
большее количество глицина, чем в СМЖ), а ино-
гда и снижение метаболизма моноамина [13]. Кон-
центрация пиридоксаль-5'-фосфата в СМЖ очень 
низкая.

Неонатальные судороги. Дифференциальная 
диагностика для неонатальных судорог широка и 
включает несколько генетических и метаболиче-
ских состояний [12]: пероксосерные нарушения; 
дефицит сульфидоксидазы и кофактора молибде-
на (характеризуется очень низкой концентрацией 
цистеина при количественном определении ами-
нокислот в крови и низкой концентрацией сыворо-
точной мочевой кислоты); дефицит фосфоглице-
ратдегидрогеназы, нарушение метаболизма серина; 
патогенные варианты в CDKL5; перинатальная 
гипоксически-ишемическая травма с повышением 
концентрации глицина в СМЖ и повышенным со-
отношением глицина СМЖ/плазма (отличием пе-
ринатальной гипоксически-ишемической травмы 
является повышение уровня белка и эритроцитов в 
СМЖ).

Мониторинг глициновой энцефалопатии вклю-
чает магнитно-резонансную томографию (МРТ) 
головного мозга у новорожденных, проведение 
ЭЭГ (гипсаритмия), оценку психомоторного, фи-
зического, речевого развития, неврологического 
статуса. Диффузионно-взвешенные магнитно-ре-
зонансные изображения при МРТ головного мозга 
у детей с неонатальными формами демонстрируют 
симметричные высокосигнальные поражения, кор-
релирующие с вакуолизацией миелина. Характерна 
демиелинизация лимбических структур и ствола 
головного мозга [14]. Наличие пороков развития 
мозга является прогностическим неблагоприятным 
признаком и коррелирует со степенью тяжести за-
болевания. Часто выявляются пороки развития 
головного мозга, наиболее распространенные из 
которых — гипотрофия или агенезия мозолистого 
тела. Для инфантильной и атипичной форм более 
характерно торможение миелинизации и атрофия 
коры головного мозга. 

Лечение. На сегодняшний день не существует 
эффективного лечения тяжелой глициновой энце-
фалопатии. Основная задача лечения заключается в 
снижении концентрации глицина бензоатом натрия 
в плазме путем блокирования глицинергических ре-
цепторов на сайте рецептора N-метил-D-аспартата 
(NMDA). Бензоат натрия назначается перорально 
в дозе 250–750 мг/кг/сут в первые сутки. Дозу по-
степенно увеличивают на 50 мг/кг/сут до нормали-
зации глицина в плазме (120–300 мкмоль/л). Бензо-
ат натрия снижает концентрацию глицина плазмы 
до нормы, однако не нормализует концентрацию 
глицина спинномозговой жидкости. Пациентам с 
легкой формой заболевания назначают более низ-
кие дозы бензоата натрия (200–450 мг/кг/сут). 
Применение бензоата натрия часто ассоциируется 
с гастритом, что может потребовать перорального 
введения антацидов, антагонистов Н2-рецепторов 

или ингибиторов протонной помпы. Антагони-
сты рецепторов N-метил-D-аспартата включают 
декстрометорфан или кетамин и фелбамат (про-
тивопоказаны при наличии в анамнезе судорог). 
Декстрометорфан (атуссин, гликодин, вокасепт) 
назначают в дозе 5–15 мг/кг/сут. Циметидин за-
медляет метаболизм декстрометорфана и не должен 
использоваться в комбинированном лечении. Ке-
тамин вводится внутривенно в начальной дозе 0,7–
2 мг/кг. Фелбамат (прозерин) рекомендован в дозе 
0,05 мг (0,1 мл) на 1 год жизни, но не более 0,375 мг 
(0,75 мл) на одну инъекцию. 

Противосудорожная терапия важна для улучше-
ния качества жизни пациентов. При миоклониче-
ских приступах рекомендованы бензодиазепины. 
Стандартные противоэпилептические препараты, 
такие как фенобарбитал или фенитоин, эффектив-
ны при инфантильных формах и слабо эффективны 
в периоде новорожденности. Фелбамат успешно ис-
пользуется у некоторых детей с тяжелыми припад-
ками. 

Кетогенная диета снижает количество глицина, 
что должно учитываться при подборе дозы бензоата 
[14].

Для некоторых пациентов старшего возраста 
с тяжелой глициновой энцефалопатией и трудно 
контролируемыми судорогами применяется стиму-
лятор блуждающего нерва. 

У детей с бульбарным синдромом рекомендо-
вана установка гастростомы. При наличии гастро-
эзофагеального рефлюкса показана ниссенская 
фундопликация, что значительно снижает риск 
аспирационной пневмонии. 

Выводы
Таким образом, глициновая энцефалопатия — 

редкое генетическое метаболическое заболевание 
с аутосомно-рецессивным типом наследования, 
характеризуется дефицитом активности фермента 
расщепления глицина и, как следствие, накопле-
нием большого количества аминокислоты во всех 
тканях и жидкостях организма, включая головной 
мозг. Заболевание подразделяется на две формы — 
неонатальную и инфантильную (манифестирует у 
детей до 2 лет), которые, в свою очередь, подраз-
деляются на неонатальную тяжелую, неонатальную 
аттенуированную, инфантильную тяжелую, инфан-
тильную аттенуированную и атипичную (редкую) 
формы. Одновременное исследование глицина в 
плазме крови и спинномозговой жидкости, а так-
же молекулярно-генетическое тестирование биал-
лельных генов посредством секвенирования гена 
являются базовой диагностикой некетотической 
гиперглицинемии. Однако эффективного лечения 
тяжелой глициновой энцефалопатии на сегодняш-
ний день не существует, а основная задача лечения 
заключается в снижении концентрации глицина 
бензоатом натрия в плазме путем блокирования 
глицинергических рецепторов на сайте рецептора 
N-метил-D-аспартата.

https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=ru&prev=search&rurl=translate.google.com.ua&sl=en&sp=nmt4&u=https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/molecular-genetic-testing/&usg=ALkJrhjugQCzAvT7koMuIomGxBuv93HAeg
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Гліцинова енцефалопатія у новонароджених і дітей раннього віку:  
світові стандарти менеджменту та власне клінічне спостереження

Резюме. В статті наведено трьохрівневий підхід до вста-
новлення діагнозу гліцинової енцефалопатії на прикладі 
власного клінічного спостереження. У дискусії висвітле-
на сучасна етіологія хвороби, заснована на молекулярно-
генетичному тестуванні біалельних генів за допомогою 
секвенування; обговорюється сучасна класифікація та 

особливості перебігу різних форм некетотичної гіперглі-
цинемії; диференціальна діагностика з іншими станами та 
захворюваннями, що супроводжуються судомами, а також 
сучасні принципи лікування гліцинової енцефалопатії.
Ключові слова: метаболічний; захворювання; діти; гліци-
нова енцефалопатія; некетотична гіпергліцинемія
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Glycine encephalopathy in newborns and young children:  
global management standards and a clinical case

Abstract. The article shows a three-level approach to the diagno-
sis of glycine encephalopathy by the example of a clinical case. The 
article considers the modern etiology of the disease, based on mo-
lecular genetic testing of biallelic genes by DNA sequencing as well 
as the modern classification and peculiarities of the course of vari-

ous forms of non-ketotic hyperglycinemia, differential diagnosis 
with other conditions and diseases accompanied by convulsions, 
and current principles of treatment of glycine encephalopathy.
Keywords: metabolic; disease; children; glycine encephalopa-
thy; non-ketotic hyperglycemia
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