
Введение 
Туберозный склероз – ТС (болезнь Бурневилля–

Прингла) представляет собой редкое (орфанное) ге-
нетически детерминированное заболевание с ауто-
сомно-доминантным типом наследования [1, 2]. Его 
патогенез связан с мутациями в генах-супрессорах 
TSC1 (9q34) или TSC2 (16p13), приводящими к кон-

ститутивной активации сигнального пути mTOR и 
формированию доброкачественных гамартом в раз-
личных органах и тканях [3]. Диагноз устанавливает-
ся на основе международных клинических консенсус-
ных критериев, а выявление патогенной мутации яв-
ляется самостоятельным достаточным диагностиче-
ским критерием [4]. 
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Аннотация 
Актуальность. Туберозный склероз (ТС) – редкое генетическое мультисистемное заболевание, ассоциированное с широким спек-
тром нейропсихиатрических расстройств. Психотические расстройства, в частности органический галлюциноз, при ТС описаны в еди-
ничных случаях, что затрудняет разработку стандартизированных терапевтических подходов. 
Цель. Описание клинического случая органического галлюциноза у пациента с генетически верифицированным ТС и обсуждение 
сложностей диагностики и терапии в рамках междисциплинарного подхода. 
Материалы и методы. Приведено детальное описание случая пациента 16 лет с диагнозом ТС (делеция гена TSC2). Анализ вклю-
чает данные анамнеза, клинико-психопатологического, неврологического и инструментального обследований (магнитно-резонансная, 
компьютерная томография, электроэнцефалография, генетическое тестирование), а также динамику состояния на фоне нейролептиче-
ской терапии. 
Результаты. На фоне тяжелого течения ТС с эпилепсией, расстройством аутистического спектра и умственной отсталостью у паци-
ента развился острый органический галлюциноз с полиморфной продуктивной симптоматикой (зрительные и вербальные галлюцина-
ции угрожающего содержания, психомоторное возбуждение, агрессия). Подбор терапии (галоперидол, хлорпромазин) на фоне проти-
воэпилептического лечения (лакосамид) позволил добиться значительной редукции психотической симптоматики и улучшения адап-
тивного функционирования. 
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Abstract 
Relevance. Tuberous sclerosis complex (TSC) is a rare genetic multisystem disorder associated with a wide range of neuropsychiatric disorders. 
Psychotic disorders, particularly organic hallucinosis, in TSC are described in isolated cases, complicating the development of standardized ther-
apeutic approaches. 
Aim. To describe a clinical case of organic hallucinosis in a patient with genetically verified TSC and to discuss the challenges of diagnosis and 
therapy within an interdisciplinary framework. 
Materials and methods. A detailed case report of a 16-year-old male patient diagnosed with TSC (deletion of the TSC2 gene) is presented. The 
analysis includes anamnesis, clinical-psychopathological, neurological, and instrumental examination data (MRI, CT, EEG, genetic testing), as 
well as the dynamics of the condition during antipsychotic therapy. 
Results. Against the background of severe TSC with epilepsy, autism spectrum disorder, and intellectual disability, the patient developed acute 
organic hallucinosis with polymorphic productive symptoms (visual and verbal hallucinations of threatening content, psychomotor agitation, ag-
gression). Tailoring therapy (haloperidol, chlorpromazine) alongside antiepileptic treatment (lacosamide) led to significant reduction of psychotic 
symptoms and improvement in adaptive functioning. 
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Заболевание характеризуется выраженным клини-
ческим полиморфизмом и мультисистемным пораже-
нием, включающим кожные проявления, патологию 
центральной нервной системы, почек, сердца и лег-
ких [1, 2, 4]. Нейропсихиатрические расстройства, 
объединяемые понятием TSC-Associated Neuropsychi-
atric Disorders (TAND), являются одним из централь-
ных и наиболее инвалидизирующих компонентов фе-
нотипа ТС [5]. К ним относятся эпилепсия, отмечаю-
щаяся более чем у 90% пациентов, расстройства аути-
стического спектра (до 28,5%), синдром дефицита 
внимания и гиперактивности (до 50%), а также ин-
теллектуальные нарушения различной степени тяже-
сти [4–6]. 
В отличие от перечисленных относительно хорошо 

изученных проявлений, психотические расстройства 
(галлюцинаторно-бредовые, обсессивно-компульсив-
ные) при ТС описаны в единичных казуистических на-
блюдениях [8–12]. Их патогенез остается дискутабель-
ным и может быть связан как с прямым структурным 
повреждением головного мозга вследствие корковых 
дисплазий, так и с комплексом других факторов. К по-
следним относятся потенциальные побочные эффекты 
длительной многокомпонентной противоэпилептиче-
ской терапии, феномен форсированной нормализации 
(синдром Ландольта), а также возможная общность ге-
нетических механизмов, учитывая локализацию генов 
ТС в локусах, ассоциированных с риском развития ши-
зофрении и обсессивно-компульсивного расстройства 
[10, 13–15]. 
Таким образом, психотические расстройства в рамках 

TAND представляют собой сложную диагностическую и 
терапевтическую проблему ввиду их редкости, неодно-
значности генеза и отсутствия устоявшихся алгоритмов 
лечения. В данной статье представлен подробный ана-
лиз клинического случая пациента с ТС, осложненным 
развитием острого органического галлюциноза, с об-
суждением вопросов дифференциальной диагностики 
и терапевтической тактики. 
Цель исследования – представить детальный кли-

нический случай органического галлюциноза у пациен-
та с генетически подтвержденным ТС, проанализиро-
вать сложности дифференциальной диагностики и те-
рапевтического подхода. 

 
Материалы и методы 
В работе использован метод углубленного анализа 

клинического случая. Проведен ретроспективный об-
зор медицинской документации, включая историю раз-
вития, данные неврологического, психиатрического, 
генетического обследований, результаты нейровизуа-
лизации (компьютерной, магнитно-резонансной томо-
графии головного мозга), электроэнцефалографии 
(ЭЭГ), ультразвуковых и лабораторных исследований. 
Динамическое наблюдение за пациентом осуществля-
лось в условиях психиатрического стационара. Диагно-
зы формулировались в соответствии с Международной 
классификацией болезней 10-го пересмотра. 

Клинический случай 
Пациент К. 16 лет был переведен в психиатрический 

стационар из неврологического отделения в связи с ост-
рым психотическим состоянием. Со слов родителей, у па-
циента отмечались выраженное психомоторное возбуж-
дение, зрительные галлюцинации («видит чертей»), вер-
бальные галлюцинации императивного характера, запре-
щающие общение с родными, ауто- и аллоагрессия. 

 
Анамнез 
Пренатальный и перинатальный периоды без особен-

ностей. Раннее психомоторное развитие с задержкой.  
С рождения отмечались множественные гипопигмент-
ные пятна на коже, с 11 лет – ангиофибромы лица  
(Прингля). Эпилепсия дебютировала в возрасте 1,5 мес 
инфантильными спазмами на фоне гипсаритмии. Диаг-
ноз ТС был клинически установлен в 1 год 10 мес и впо-
следствии подтвержден молекулярно-генетически  
(MLPA-анализ выявил протяженную делецию в гене 
TSC2, экзон 41). В анамнезе – длительный подбор про-
тивоэпилептической терапии. Психическое развитие 
соответствовало атипичному аутизму (F84.11) с глубо-
кой умственной отсталостью (F71). Продуктивная пси-
хотическая симптоматика впервые отмечена в 2022 г. 
после изменения схемы противоэпилептической тера-
пии (замена карбамазепина на ламотриджин). Появи-
лись навязчивые действия, а затем жалобы на зритель-
ные галлюцинации («черти в зеркалах») с последую-
щим присоединением императивных вербальных гал-
люцинаций. Амбулаторная терапия различными ней-
ролептиками (рисперидон, арипипразол, кветиапин) и 
антидепрессантами (селективные ингибиторы обратно-
го захвата серотонина) была неэффективна. 

 
Объективный статус при поступлении 
Соматический и неврологический статус. Множе-

ственные стигмы ТС (гипопигментные пятна, участки 
«шагреневой кожи», ангиофибромы лица). Диспласти-
ческое телосложение, кифосколиоз. Мышечный тонус 
диффузно повышен. Речь дизартрична. Данные эхокар-
диографии и ультразвукового исследования почек под-
тверждали наличие рабдомиом сердца и ангиомиоли-
пом почек. 
Психический статус. Сознание формально ясное. 

Ориентировка не определяется. Поведение психомо-
торно ажитированное. Постоянно закрывает глаза ру-
кой, в периорбитальной области – мацерация кожи. 
Продуктивному контакту недоступен. Отмечаются эхо-
лалии, речь без собеседника с обрывками фраз угро-
жающего содержания («…глаза… не забирай…»). При 
попытке осмотра – аффективная реакция с плачем, 
криком, импульсивной аутоагрессией. Мышление, по 
данным наблюдения, разорванное, аморфное. Критика 
отсутствует. Навыки самообслуживания утрачены. 

 
Данные обследований 
Нейровизуализация (магнитно-резонансная, ком-

пьютерная томография в динамике). Картина соот-
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ветствует болезни Бурневилля. Выявляются множе-
ственные корковые и субкортикальные туберы разме-
рами до 25 мм, в том числе с кистозной трансформаци-
ей, с преимущественной локализацией в лобных и ви-
сочных долях. Определяются субэпендимальные узлы 
и радиальные линии миграции. 
ЭЭГ (на фоне психоза). Организованная фоновая ак-

тивность. Эпилептиформная активность отсутствует. 
Консультация клинического психолога. Глубокая ког-

нитивная недостаточность (предполагаемый IQ 20–50). 
Динамика состояния и лечение в стационаре. На фо-

не продолжающейся терапии лакосамидом (400 мг/сут) 
была начата нейролептическая терапия. Учитывая ре-
зистентность к предшествующему лечению атипичны-
ми нейролептиками, назначена комбинация галопери-
дола и хлорпромазина с постепенным титрованием доз 
до 3 мг/сут и 200 мг/сут соответственно. 
На 9-й день терапии отмечено снижение психомотор-

ного возбуждения, пациент стал периодически откры-
вать глаза, появились элементы контакта. К 15-му дню 
редуцировались эхолалии, пациент начал выполнять 
простые инструкции. К 30-му дню лечения достигнута 
полная ремиссия продуктивной психотической симпто-
матики: галлюцинации купированы, поведение упоря-
дочено, восстановлены навыки самообслуживания до 
преморбидного уровня. При выписке состояние опре-
делялось симптоматикой исходного психического де-
фекта (глубокая умственная отсталость) без признаков 
психоза. 

 
Обсуждение 
Представленный случай иллюстрирует развитие ост-

рого органического галлюциноза у пациента с генети-
чески подтвержденным ТС 2-го типа. Ключевыми 
аспектами для обсуждения являются дифференциаль-
ная диагностика и выбор терапии. 
Дифференциальная диагностика между органиче-

ским психозом вследствие ТС, фармакогенным психо-
зом и синдромом Ландольта представляет значитель-
ную сложность [13–15]. В данном наблюдении развитие 
психоза на фоне электро-клинической ремиссии эпи-
лепсии (отсутствие эпилептиформной активности на 
ЭЭГ) позволило исключить синдром Ландольта, харак-

теризующийся альтернацией психоза и эпилептических 
припадков [14, 15]. Хотя манифестация психических на-
рушений по времени совпала с изменением противоэпи-
лептической терапии, последующая резистентность к 
стандартным схемам и выраженность продуктивной 
симптоматики указывали на ведущую роль органиче-
ского фактора, связанного с самим заболеванием. 
Особый интерес представляет терапевтический ответ. 

Неэффективность ряда атипичных нейролептиков 
(рисперидон, арипипразол, кветиапин) с последующей 
положительной динамикой на комбинацию типичных 
нейролептиков (галоперидол, хлорпромазин) может 
отражать специфику нейрохимических нарушений при 
психозах, обусловленных структурным поражением 
мозга. Можно предположить, что в условиях грубой це-
ребральной дисфункции, характерной для ТС, необхо-
дим более мощный дофаминблокирующий эффект, ко-
торый обеспечивают типичные нейролептики, в отли-
чие от препаратов с более сложным и сбалансирован-
ным рецепторным профилем. Этот клинический фено-
мен требует дальнейшего изучения. 

 
Заключение 
Описанное наблюдение демонстрирует, что психоти-

ческие расстройства, в частности органический галлю-
циноз в рамках TAND, могут входить в спектр нейро-
психиатрических проявлений ТС. Диагностика требует 
тщательного исключения других причин, прежде всего 
связанных с эпилепсией и ее терапией. В данном случае 
эффективной оказалась комбинация типичных нейро-
лептиков (галоперидол, хлорпромазин) на фоне конт-
роля эпилепсии, что позволило достичь полной ремис-
сии психоза. Данный опыт может быть полезен при 
разработке алгоритмов помощи пациентам с ТС и ко-
морбидными психотическими состояниями. Необходи-
мы накопление и анализ подобных наблюдений для 
формирования научно обоснованных клинических ре-
комендаций. 
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