
Мутации гена SYNGAP1 впервые выявлены 
в 2009 г. у пациентов с расстройствами аутисти-

ческого спектра и  несиндромальными вариантами 
умственной отсталости, а в 2013 г. была доказана их 
роль в развитии эпилептических энцефалопатий [1]. 
Для всех людей, имеющих мутации в гене SYNGAP1, 
характерны задержка развития, когнитивные нару-
шения и  эпилепсия. Пенетрантность заболевания 

достигает 100%. Оно может передаваться по  ауто-
сомно-доминантному типу, однако чаще всего это 
мутации de novo. По современным оценкам, у 0,7–1% 
пациентов с  умственной отсталостью обнаруживают 
мутации гена SYNGAP1 [2].

Патогенез заболевания. Ген SYNGAP1 располо-
жен на хромосоме 6p21.3 и кодирует специфический 
для  мозга белок SynGAP, активирующий гуанозин-
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В работе проанализированы данные научных публикаций и представлено описание клинического случая редкой генетиче-
ской эпилептической энцефалопатии, вызванной мутацией гена SYNGAP1. При  описании клинического случая (девочка 
4 лет с подтвержденным диагнозом эпилептической энцефалопатии SYNGAP1) подробно проанализированы анамнез забо-
левания, генеалогический анамнез, данные неврологического, нейропсихологического и  речевого статусов, результаты 
генетического, электроэнцефалографического и  нейровизуализационного (магнитно-резонансная томография  — МРТ) 
обследований. Результаты обзора показывают, что ведущими симптомами заболевания, как правило, служат эпилепсия, 
расстройства аутистического спектра, отсутствие фразовой речи и  умственная отсталость. К  наиболее часто встречаю-
щимся эпилептическим приступам относятся атипичные абсансы, миоклонические, атонические приступы, миоклония век 
с абсансами, на электроэнцефалограмме: замедление в затылочных областях, диффузные продолженные комплексы «пик-, 
полипик-медленная волна». Патогномоничные нейровизуализационные изменения головного мозга обычно отсутствуют. 
Наиболее эффективны в контроле эпилептических припадков вальпроевая кислота, леветирацетам, этосуксимид. Учитывая 
редкость синдрома, авторы представили детальное описание клинического случая из собственной практики.
Заключение. Эпилептическая энцефалопатия SYNGAP1 имеет особую клиническую картину, включающую специфические 
изменения на ЭЭГ и определенный набор эпилептических приступов. Диагностический алгоритм для детей с эпилептиче-
ской энцефалопатией, аутизмом, задержкой психоречевого развития должен содержать видео-электроэнцефалографиче-
ский мониторинг с включением сна, а также поиск редких генетических синдромов, при необходимости с помощью секвени-
рования нового поколения, что позволяет рано выявить заболевание и выстроить адекватный план терапии.

Ключевые слова: дети, эпилептическая энцефалопатия SYNGAP1, аутизм, умственная отсталость, генетическая эпилеп-
сия, электроэнцефалография.
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The paper analyzes data from scientific publications and presents a clinical case study of a  rare genetic epileptic encephalopathy 
caused by a mutation in  the SYNGAP1 gene. The case study focuses on a 4-year-old girl who has been diagnosed with epileptic 
encephalopathy due to the mutation. The paper describes the anamnesis of the child’s illness, including family history, neurological, 
neuropsychological, and speech assessments, as well as the results of genetic testing, electroencephalography, and magnetic reso-
nance imaging (MRI). The findings indicate that the main symptoms of the condition are typically epilepsy, autism spectrum disorder, 
difficulty with phrasal speech, and mental retardation. Common types of seizures include atypical absence seizures, myoclonic sei-
zures, atonic seizures, and eyelid myoclonia with absences. On the electroencephalogram, there is a slowdown in occipital activity 
and diffuse, prolonged “peak-polypic-slow-wave” complexes. Pathognomonic neuroimaging changes in the brain are typically absent. 
Valproic acid, levetiracetam, and ethosuximide have been shown to be the most effective treatments for controlling epileptic seizures. 
Due to the rarity of this syndrome, the authors have provided a detailed clinical case report from their practice. 
Conclusion. SYNGAP1-related epileptic encephalopathy has a specific clinical presentation, including characteristic EEG findings 
and a particular pattern of seizures. The diagnostic approach for children with this condition, autism spectrum disorder, and delayed 
language development should include video electroencephalography with sleep deprivation, as well as genetic testing if necessary, 
using next-generation sequencing, to ensure early detection and appropriate treatment planning.
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трифосфатазу. Белок SynGAP играет важную роль 
в  обеспечении пластичности синапсов [3]. Мутация 
гена SYNGAP1 приводит к  дисбалансу процессов 
возбуждения и  торможения в  центральной нервной 
системе, что  обусловливает нарушение образования 
новых синапсов в  процессе обучения [2]. Обнару-
жено, что в нейронах, не экспрессирующих SynGAP, 
ускорен рост дендритов, увеличено накопление пост-
синаптических трансмиттеров, повышена актив-
ность возбуждающих сигналов на  уровне синапсов 
и наблюдается преждевременная активация нейрон-
ных сетей. Таким образом, исследователи пришли 
к  выводу, что  ген SYNGAP1 участвует в  регулирова-
нии скорости развития и  дифференцировки нейро-
нов, а  нарушение этого процесса негативно влияет 
на функцию зарождающихся нейронных сетей [4].

В модели на мышах с мутацией в SYNGAP1 обна-
ружено преждевременное развитие синапсов, обра-
зованных дендритными шипиками, в раннем постна-
тальном периоде. Индукция мутаций SYNGAP1 после 
окончания критических периодов развития оказывает 
минимальное влияние на функцию синапсов, в то же 
время восстановление этих патогенных мутаций 
во  взрослом возрасте на  животных моделях не  улуч-
шает поведенческие и  когнитивные функции. Эти 
данные демонстрируют, что  белок SynGAP действует 
как  репрессор развития нейронной возбудимости, 
способствующий формированию и поддержанию ког-
нитивных способностей на  протяжении всей жизни, 
но особенно он важен в детском возрасте. Предпола-
гается, что скорость созревания синапсов дендритных 

шипиков в  раннем возрасте является критическим 
фактором, определяющим нормальное интеллектуаль-
ное развитие [5]. Мыши с полной делецией SYNGAP1 
умирают в течение недели, а для мышей с гетерозигот-
ными вариантами в гене SYNGAP1 характерны низкий 
порог для возникновения эпилептических приступов, 
нарушение процессов обучения и запоминания, пове-
денческие проблемы [1].

Расстройства аутистического спектра у  детей 
с мутацией гена SYNGAP1 и проблемы поведения. Рас-
пространенность аутизма среди пациентов с мутаци-
ями в гене SYNGAP1 варьирует от 50 до 80% [2, 6, 7]. 
Для  носителей мутаций гена SYNGAP1 характерны 
все основные проявления расстройств аутистиче-
ского спектра, а  именно нарушения в  социальном 
взаимодействии, стереотипный и  ограниченный 
набор действий и  интересов; кроме того, наблюда-
ются дефицит внимания, импульсивность, агрес-
сивное поведение, повышенный болевой порог, 
гиперакузия и  нарушения сна [2]. Поведенческие 
проблемы (наиболее часто  — агрессия) также были 
выделены как характерные для пациентов с мутаци-
ями гена SYNGAP1, при этом их распространенность 
варьирует от 60 до 73% в этой популяции, в то время 
как  расстройства аутистического спектра зареги-
стрированы по  крайней мере у  50% всех пациентов. 
Авторами исследования, наряду с наиболее частыми 
проявлениями, были выделены реже встречающиеся 
признаки, общие для  пациентов с  мутациями гена 
SYNGAP1, включающие высокий болевой порог, про-
блемы с  питанием, гипотонию, проблемы со сном, 
атаксию [7]. Аналогичные результаты получены 
и  D.R.M.  Vlaskamp и  соавт. [1]: проблемы в  поведе-
нии, проявляющиеся агрессией и истерикой, наблю-
дались у 73% пациентов, имеющих патогенные вари-
анты гена SYNGAP1; расстройства аутистического 
спектра были диагностированы у 53% из пациентов.

Было высказано предположение, что хотя мута-
ции в  гене SYNGAP1 играют определенную роль 
в  патогенезе расстройств аутистического спектра, 
тем не менее их наличия недостаточно для развития 
аутизма [6].

Эпилепсия, обусловленная мутациями в  гене 
SYNGAP1. Распространенность эпилепсии среди 
пациентов с  мутациями в  гене SYNGAP1 высока. 
Согласно данным D.R.M. Vlaskamp и  соавт. [1] у  56 
из  57 пациентов средний возраст начала эпилепсии 
составил 2  года (от  4 месяцев и  до  7  лет). В  когорте 
этих исследователей, состоявшей из  57 пациентов 
с мутациями в гене SYNGAP1, эпилепсия была выяв-
лена в 98% случаев, при этом в форме миоклоний век 
с  абсансами  — в  65% из  них, миоклоний  — в  34%, 
атипичных абсансов — в 20% и типичных абсансов — 
в  18%, атонических приступов  — в  14%. У  7% паци-
ентов до  появления эпилепсии отмечались фебриль-
ные судороги. Генерализованная полипик-волновая 
активность была зарегистрирована у  75% пациентов; 
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фокальные или  мультифокальные эпилептиформные 
разряды наблюдались в  54% случаев, часто в  допол-
нение к  генерализованной полипик-волновой актив-
ности; замедление основной активности наблюдалось 
у  50% пациентов [1]. Эпилепсия при  энцефалопатии 
SYNGAP1 часто включает такие приступы, как  мио-
клонии век с  абсансами и  миоклонико-атонические 
приступы [1]. В данном исследовании у большинства 
детей при регистрации электроэнцефалограммы обна-
ружены интериктальные эпилептиформные разряды, 
преимущественно в  затылочных областях с  нараста-
нием индекса во время сна. Наряду с этим, в фоновой 
записи регистрировались ритмическая дельта-актив-
ность и  медленный задний основной ритм. Только 
у  3 из  15 человек альфа-ритм к  моменту исследова-
ния достиг частоты возрастной нормы [6]. Известно, 
что  расстройства аутистического спектра, сопровож- 
даемые патологической эпилептиформной активно-
стью на  электроэнцефалограмме, даже в  отсутствие 
эпилептических припадков связаны с худшими прог- 
нозами. A. Jimenez-Gomez и  соавт. [6] предполагают, 
что это может быть применимо и к пациентам с мута-
циями гена SYNGAP1. Наиболее частыми из  описан-
ных в  исследовании Н. Zhang и  соавт. [8] приступов 
были миоклонии. Патогномоничными изменениями 
на  электроэнцефалограмме были генерализованные 
разряды из  пиков, полипиков и  медленных волн, 
иногда с  преобладанием в  затылочной области. 
Инфантильными спазмами в  раннем возрасте стра-
дали 42,8% пациентов [8]. Схожие данные получены 
C. von Stülpnagel и соавт. [9] при исследовании рефлек-
торных приступов у лиц с мутациями в гене SYNGAP1. 
Миоклонии век, вызванные приемом пищи, встреча-
лись чаще остальных. Кроме того, приступы прово-
цировались орофациальными триггерами в виде при-
косновений к лицу или ко рту. С. Mignot и соавт. [10] 
обнаружили примерно у 84% пациентов с мутациями 
в гене SYNGAP1 и умственной отсталостью генерали-
зованную эпилепсию; у  некоторых из  них была диа-
гностирована миоклонически-астатическая эпилеп-
сия (синдром Дузе) или  миоклония век с  абсансами. 
Варианты приступов включали типичные или атипич-
ные абсансы, миоклонии с  падениями или  без  них, 
миоклонии век, тонико-клонические приступы и ато-
нические приступы. На электроэнцефалограмме выяв-
лялась генерализованная эпилептическая активность, 
часто с преобладанием в затылочных областях [10].

Наиболее эффективным противоэпилептическим 
препаратом для  этих пациентов по  данным мно-
гих авторов оказалась вальпроевая кислота. Однако 
также используются леветирацетам и  этосуксимид. 
В  настоящее время в  литературе отсутствует инфор-
мация об  эффективности кетогенной диеты у  детей 
с мутацией в SYNGAP1 [8].

Задержка когнитивного развития и  умственная 
отсталость. Энцефалопатия, вызванная мутациями 
гена SYNGAP1, характеризуется умственной отстало-

стью 5-го типа (mental retardation type 5 — MRD5) [8]. 
Распространенные фенотипы в  MRD5 включают 
когнитивные и  сенсорные дисфункции, нарушения 
экспрессивной и  импрессивной речи, поведенче-
ские проблемы и  эпилепсию. У  пациентов с  MRD5 
часто диагностируются расстройства аутистического 
спектра и  синдром дефицита внимания и  гиперак-
тивности. Мутации по  типу утраты функции в  гене 
SYNGAP1 достаточно распространены, что  делает 
мутации в  этом гене одними из  наиболее распро-
страненных причин умственной отсталости с  эпи-
лепсией. У  пациентов с  тяжелыми вариантами гена 
SYNGAP1 отсутствует речь, очень низкий IQ (<50) и, 
как  правило, имеются коморбидные расстройства, 
чаще — поведенческие проблемы [11].

Задержка развития служит первым проявле-
нием заболевания у  пациентов с  мутациями гена 
SYNGAP1. H. Zhang и  соавт. [8] отмечают, что  ког-
нитивные нарушения появляются в течение первого 
года жизни и  прогрессируют с  возрастом; задержка 
речи более выражена, чем двигательные нарушения. 
У  отдельных детей речь не  начинает развиваться, 
у  некоторых развитие речи варьирует от  использо-
вания отдельных слов до предложений из 4–5 слов. 
В  когорте D.R.M. Vlaskamp и  соавт. [1] речь была 
нарушена у всех исследуемых, при этом у 25% паци-
ентов она отсутствовала полностью. Умственная 
отсталость выявлена у 55 из 57 пациентов, при этом 
от  умеренной до  тяжелой  — у  50 лиц, легкая  — 
у остальных 5.

Особенности неврологического статуса и  опорно-
двигательного аппарата. По  данным литературы, 
неврологический осмотр пациентов обычно выяв-
ляет мышечную гипотонию, атаксию, тремор, стра-
бизм и  микроцефалию. Атаксия или  измененная 
походка наблюдались у 7 из 10 пациентов, о которых 
сообщили M.J. Parker и соавт. [12], при этом подчер-
кивалось, что особенности строения мозжечка явля-
ются ключевой частью фенотипа при  патогенной 
мутации в гене SYNGAP1. Ортопедические аномалии 
включают сколиоз, плоскостопие, пронацию стопы, 
полую стопу, врожденную дисплазию тазобедрен-
ного сустава. Гистологическое исследование мозга 
пациента с атаксией обнаружило почти полное отсут-
ствие клеток Пуркинье в мозжечке и астроцитоз [1]. 
У  пациентов с  мутациями гена SYNGAP1 обычно 
нарушена мелкая и  общая моторика. Ограничения 
мелкой моторики проявляются в  виде трудности 
захвата предметов пальцами или  кистью, характер-
ные нарушения общей моторики — наличие атаксии 
и диспраксии [7].

Черепно-лицевые особенности. Хотя некоторые 
авторы выделяют своеобразный внешний вид лица 
(миндалевидный разрез глаз, слегка приоткрытый 
рот, вытянутый нос, широкие уши, широко посажен-
ные глаза и разной степени птоз), неясно, достаточно 
ли  уникальны эти признаки, чтобы позволить врачу 
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подозревать данное заболевание исходя из  имею-
щихся данных [12].

Нейровизуализация. Магнитно-резонансная томо-
графия головного мозга, как  правило, не  выявляет 
изменений. D.R.M. Vlaskamp и  соавт. [1] отмечают, 
что  по  данным магнитно-резонансной томогра-
фии патологические изменения отсутствует у  70% 
пациентов. У  1 пациента была выявлена левая лоб-
ная подкорковая узловая гетеротопия. У  остальных 
пациентов были неспецифические изменения, такие 
как гипогенезия мозолистого тела, увеличение желу-
дочков или  субарахноидальных пространств, киста 
шишковидной железы [1].

Приводим описание клинического случая, иллю-
стрирующего фенотип пациента с  мутацией в  гене 
SYNGAP1.

Клинический случай. Пациентка Д., 4  года. 
В  возрасте 2  лет родители ребенка обратились 
с жалобами на отставание в психомоторном и рече-
вом развитии в Научно-клинический Центр преци-
зионной и  регенеративной медицины Казанского 
федерального университета. Их беспокоили общая 
моторная неловкость ребенка, неустойчивость 
при  ходьбе, время от  времени девочка «ходила 
на  цыпочках»; стереотипные движения, частые 
моргания; отсутствие собственной речи и  избира-
тельное понимание обращенной речи; отсутствие 
глазного контакта, указательного жеста, реакции 
на  детей и  взрослых; задержка в  формировании 
навыков опрятности и самообслуживания; наличие 
периодов агрессии и  аутоагресии; нарушения сна; 
избирательность в еде.

В ходе комплексного обследования при  прове-
дении видео- электроэнцефалографического мони-
торинга с  включением сна во  время записи зафик-
сированы пароксизмы замираний  — атипичные 
абсансы, а  в  фоновой электроэнцефалограмме  — 
генерализованная эпилептиформная активность. 
При  более внимательном наблюдении за  ребенком 
родители заметили наличие многократных в течение 
дня пароксизмов замираний: в  течение нескольких 
секунд девочка не реагировала ни на какие раздражи-
тели и прекращала двигательную активность.

Наследственный анамнез: у дяди по линии матери 
неустановленное психическое заболевание, у  даль-
них родственников имеется эпилепсия и  по  линии 
матери, и по линии отца. Черепно-мозговые травмы 
родители отрицают.

Перинатальный анамнез: девочка от  естествен-
ной второй беременности в  39  лет (первая бере-
менность  — роды, ребенок здоров), протекавшей 
на  фоне головных болей, токсикоза, артериальной 
гипотонии. Роды самостоятельные на  сроке 41  нед, 
масса тела при  рождении 3850  г, оценка по  шкале 
Апгар 7/8  баллов. Мама отмечает, что  девочка 
при рождении не закричала, практически не кричала 
и не плакала в неонатальный период, была очень сла-

бой и все время спала. Голову девочка начала держать 
в 2 мес, сидеть в 8 мес, ходить в 13 мес, новые двига-
тельные навыки появлялись на фоне терапии. Ходила 
девочка изначально неустойчиво, перестала падать 
при ходьбе только после 2 лет.

В неврологическом статусе: черепные нервы 
без  асимметрии. Мышечный тонус диффузно сни-
жен. Сухожильные рефлексы оживлены с рук и ног, 
равные. Сила по  мышечным группам соответ-
ствует возрасту. Дискоординация. Тремор головы 
и пальцев рук, в руках минимален в покое, усилива-
ется при  достижении цели. Походка атактическая. 
Не умеет прыгать.

По данным нейропсихологического обследова-
ния и  исследования речевого статуса в  динамике 
(2,5  года; 3  года 2  мес; 4,5  года) выявлена выражен-
ная задержка психоречевого развития с  аутоподоб-
ным поведением, системное недоразвитие речи 
(1-й  уровень речевого развития), дефицит развития 
мелкой и  крупной моторики. Динамика развития 
высших психических функций слабоположительная, 
медленная, динамика в  речевом развитии за  2  года 
не зафиксирована, невзирая на то, что девочка с 2 лет 
регулярно получает помощь в  реабилитационных 
центрах, где занимается с  логопедами, дефекто-
логами и  нейропсихологами. Работоспособность 
девочки возрасту не  соответствует, фиксируется 
выраженный регуляторный дефицит (с  трудом усва-
ивает исполнение простых программ, практически 
не  поддерживает их самостоятельно). Исследование 
функций приема, хранения и  переработки инфор-
мации выявляет грубый дефицит слухоречевого гно-
зиса, выраженный дефицит зрительно-простран-
ственного и кожно-кинестетического гнозиса. Мотив 
экспертизы не  сформирован. Учебное поведение 
не  сформировано. Поведение полевое. Понимание 
обращенной речи избирательное на бытовом уровне, 
собственная речь представлена крайне редкими вока-
лизациями. Характерны проблемы с  жеванием со 
слабой положительной динамикой.

Навыки самообслуживания не  сформированы, 
родители даже отмечают отрицательную динамику 
в приобретении навыков (девочку с трудом удается оде-
вать, она сопротивляется гигиеническим процедурам).

При проведении магнитно-резонансной 
томографии головного мозга в  2,5  года патоло-
гии не  выявлены. Консультирована сурдологом: 
без  патологии. По  данным видео- электроэнцефа-
лографического мониторинга, проведенного в воз-
расте 2 года 7 мес, основная активность замедлена 
относительно возрастной нормы, периодически 
в  затылочных областях регистрируется достаточно 
регулярное дельта-замедление; при  бодрствова-
нии и  во  сне зарегистрирована эпилептиформ-
ная активность высокого индекса в  виде коротких 
и продолженных диффузных бисинхронных разря-
дов из комплексов пик-, полипик-медленная волна 

112

КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2024; 69:(5) 
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2024; 69:(5) 



Рисунок. Фрагменты электро-
энцефалограммы в  периоде 
бодрствования (а, в) и сна (б).
а  — основной ритм незна-
чительно замедлен, в  заты-
лочно-височных областях 
бисинхронно регистрируются 
высокоамплитудные медлен-
ные волны дельта-диапазона 
частотой 2,5–3 Гц с  включе-
нием спайкового компонента; 
б  — регистрируются диффуз-
ные бисинхронные разряды 
из комплексов пик-, полипик-
волна с преобладанием в лоб-
но-центральных областях аль-
тернирующей латерализации 
длительностью до  1–1,5 с; 
в  – при  бодрствовании реги-
стрировались бисинхронные 
диффузные разряды из  ком-
плексов пик-, полипик-волна 
с  частотой 2–2,5 Гц с  преоб-
ладанием в  лобно-централь-
ных областях альтернирующей 
латерализации длительностью 
до 9 с, что клинически сопро-
вождалось прекращением дви-
гательной активности, ами-
мией, приоткрыванием рта, 
медленным морганием (пат-
терн атипичного абсанса).
Figure. Fragments of  an elec-
troencephalogram during 
the  waking period (а, в) and 
during sleep (б).
а — the main rhythm is slightly 
slowed down. High-amplitude 
slow waves of  the  delta range 
with a  frequency of  2.5–3 Hz 
in the occipital-temporal regions 
are recorded bisynchronous-
ly with the  inclusion of a  spike; 
б  — diffuse bisynchronous dis-
charges spike-, polyspike-wave 
complexes are recorded with 
a  predominance of  alternating 
lateralization in  the  fronto-cen-
tral areas with a duration of up 
to 1–1.5 seconds; в – the bisyn-
chronous diffuse discharges 
spike-, polyspike-wave complex-
es with a frequency of 2–2.5 Hz 
were recorded during wakeness 
with a  predominance of  alter-
nating lateralization in the fron-
to-central regions lasting up 
to  9   seconds, which was clini-
cally accompanied by a cessation 
of motor activity, amimia, open-
ing of  the  mouth, slow blinking 
(pattern of atypical absence).

а

б

в
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высокой амплитуды с преобладанием то в лобных, 
то  в  затылочных областях альтернирующей лате-
рализации длительностью до  3–9–11 с  частотой 
1,5–2,5 Гц (см. рисунок, а, б). При бодрствовании 
зафиксированы пароксизмальные события дли-
тельностью до 5–11 с, которые, с учетом клинико-
электроэнцефалографических коррелятов, расце-
нены как атипичные абсансы (см. рисунок, в).

С подозрением на  синдромальное генетическое 
заболевание ребенок был направлен на молекулярно-
генетический анализ «Клиническое секвенирование 
экзома», по  результатам которого обнаружена опи-
санная ранее гетерозиготная мутация в гене SYNGAP1 
chr6:33440767G>A ENST00000646630 c.1715G>A 
p.Trp572*, приводящая к  терминации синтеза белка. 
С помощью анализа по Сэнгеру подтверждена мута-
ция de novo.

На фоне приема ребенком вальпроевой кислоты 
в дозе 27 мг/кг и этосуксимида 20 мг/кг/сут приступы 
купировались. Лечение переносит хорошо.

Заключение

При сочетании клинической картины эпилепти-
ческой энцефалопатии, проявляющейся в  раннем 
возрасте атипичными абсансами, миоклониями, 
специфическими изменениями на  электроэнцефа-
лограмме, расстройствами аутистического спектра, 
задержкой речевого развития и  интеллектуальным 
дефицитом, в  комплексный диагностический алго-
ритм необходимо включать поиск редких синдро-
мальных генетических синдромов с  помощью про-
ведения секвенирования нового поколения, и  в  том 
числе исключать мутации в гене SYNGAP1, что позво-
ляет рано диагностировать заболевание и  выстроить 
адекватный план терапии.
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