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Поиск путей ранней диагностики и лечения психических заболеваний привели врачей к наследственной патологии, которая сопровождается острыми или хроническими нарушениями психики более чем в 95 % случаев. В классификации Ф.Седеля и соавторов 2007 г. среди метаболических нарушений и возникающих вследствие них психических расстройств одно из ведущих мест занимает гомоцистинурия (нарушение обмена метионина, способствующее задержке психомоторного развития, возникновению судорог, мышечной слабости или спастичности). Синдром MELAS является частым фактором развития различных обменных нарушений, в том числе и гомоцистинурии. Синдром MELAS — прогрессирующее нейродегенеративное заболевание, сопровождающееся полиморфной симптоматикой: судорогами, снижением слуха, сердечными заболеваниями, низким ростом, эндокринопатиями, непереносимостью физических нагрузок и нейропсихиатрическими отклонениями. Большую трудность представляет дифференциальная диагностика первично возникающих психических и неврологических нарушений и вторичных, обусловленных наследственными патологиями. Разительные расхождения в тактике лечения и недостаток литературных данных в данном направлении обуславливают актуальность изучения темы.
Цель исследования - проанализировать особенности психических и неврологических проявлений у больных с синдромом MELAS и гомоцистинурией на примере клинического случая.
Материалы и методы. Исследован больной Л., 26 лет, с синдромом MELAS и гомоцистинурией. Болен с 8 лет, когда впервые на благоприятном фоне возникли жалобы на головные боли, боли в области поясницы, сердца, головокружение перед приступами судорог, шаткость при ходьбе, тремор конечностей, потери сознания. Изначально получал лечение с диагнозом ВСД по гипертоническому типу. Затем больному был поставлен диагноз недифференцированного факоматоза. На протяжении 2001-2013 гг. 4 раза находился на стационарном лечении в связи с острыми приступами, сходными с эпилептическими. На ЭЭГ - выраженные диффузные изменения без четко локализованного очага. Имеются признаки раздражения коры и срединных образований. Регистрируется при ГВ условноэпилептиформная активность. На МРТ выявлены признаки легкой наружно - внутренней гидроцефалии. При обследовании в крови было выявлено повышение уровня гомоцистеина (26,4 мкмодь/л), а на основе клинической картины, данных дополнительных и лабораторных методов исследования был поставлен диагноз митохондриальной болезни - синдром MELAS. Б 2013 г. в неврологическом статусе больного - нистагм, птоз, тонусные нарушения, двухсторонняя пирамидная недостаточность, атаксия. Психический статус: доступен формальному контакту, ориентирован всесторонне верно. На вопросы отвечает после паузы, с излишней детализацией. Астенизирован. В процессе беседы быстро истощаем. Мышление замедленное по темпу, торпидное. Внимание труднопереключаемое. Функция памяти всех видов снижена. В динамике наблюдается снижение частоты и интенсивности головных болей, повышение фона настроения, что свидетельствует о правильности
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диагностики и выбранной тактики лечения. Диета и кофакторная терапия позволили нормализовать уровень гомоцистенна (от 30.03.201 3 - 7,12 мкмоль/л). 
Вывод. Клинический случай иллюстрирует сложности в выявлении и верификации диагноза раритетных заболеваний наследственной природы и необходимость повышения осведомленности психиатров и клиницистов в клинических проявлениях данной патологии.

