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Аннотация
Мышечная дистрофия Дюшенна (МДД) — орфанное нейромышеч-
ное прогрессирующее генетическое заболевание, вызывающее 
разрушение и последующую потерю мышц. Заболевание вызыва-
ется мутациями в гене DMD, который кодирует белок дистрофин, 
в результате нарушается его синтез в мышцах. В отсутствие дистро-
фина мышцы чувствительны к повреждению, что приводит к про-
грессирующей потере мышечной ткани и двигательных функций. 
Исследования последних лет существенно изменили к лучшему 
наше понимание патогенетических механизмов заболевания. Раз-
работаны международные и российские клинические рекоменда-
ции по мультидисциплинарной помощи при мышечной дистрофии 
Дюшенна. Появление и повсеместное использование на поздних 
стадиях заболевания респираторной поддержки и кардиотерапии 
позволило на десятки лет увеличить продолжительность жизни 
при МДД. Но это жизнь с уже утраченными возможностями.
Комплексная стандартная терапия при ранней диагностике, на 
ранних стадиях МДД, направленная на упреждение осложнений, 
сохранение функций и замедление течения заболевания, делает 
его более доброкачественным, сохраняет на дополнительные 
годы способность ходить самостоятельно, уменьшает количество 
необязательных для нозологии инвалидизирующих осложнений, 
улучшает качество жизни, отодвигает возраст применения коррек-
тирующих методов лечения, на многие годы увеличивает продол-
жительность общей и функционально активной жизни пациентов.
Появилась патогенетическая терапия, направленная на восстанов-
ление недостающего белка дистрофина или устранение вторичной 
патологии, часть лекарственных препаратов доступна российским 
пациентам. Своевременное назначение и сочетание патогенетиче-
ской и комплексной стандартной терапии повышает их эффектив-
ность. Рассматриваются данные клинических исследований о том, 
когда и каких клинических эффектов можно ожидать от патогенети-
ческой терапии и как ее встроить в стандартную. Новые виды тера-
пии требуют пересмотра форм и методов организации длительной 
терапии маломобильным группам детей с МДД для улучшения 
доступности и качества медицинских услуг на дому. С использо-
ванием всех имеющихся средств терапевтической поддержки 
пациентов с МДД мы стоим на пороге радикальных положительных 
изменений в лечении и течении заболевания с превращением его 
из фатального, пока не куративного, но в поддающуюся лечению 
хроническую нозологию.
Ключевые слова: мышечная дистрофия Дюшенна, дистрофин, 
стандарты терапии, патогенетическая терапия.

Abstract
Duchenne muscular dystrophy (DMD) is an orphan neuromuscular 
progressive genetic disorder that causes muscle breakdown 
and subsequent loss. Th e disease is caused by mutations in the 
DMD gene, which encodes the dystrophin protein, as a result of 
which its synthesis in the muscles is disrupted. In the absence 
of dystrophin, the muscles are sensitive to damage, resulting in 
progressive loss of muscle tissue and motor function. Research 
in recent years has signifi cantly changed our understanding of 
the pathogenetic mechanisms of the disease. International and 
Russian clinical guidelines for multidisciplinary care in Duchenne 
muscular dystrophy have been developed. Th e emergence and 
widespread use of respiratory support and cardiac therapy in the 
advanced stages of the disease has made it possible to increase 
the life expectancy of DMD by decades. But this is a life with lost 
opportunities.
Complex standard therapy with early diagnosis, in the early stages 
of DMD, aimed at preventing complications, preserving functions 
and slowing down the course of the disease, makes it more 
benign, preserves the ability to walk independently for additional 
years, reduces the number of disabling complications that are not 
necessary for nosology, improves the quality of life, postpones 
the age of the need for corrective methods of treatment for many 
years, increase the duration of the general and functionally active 
life of patients. Pathogenetic therapy aimed at restoring the 
missing dystrophin protein or eliminating secondary pathology 
has appeared, some of the drugs are available to Russian patients. 
Timely prescription and combination of pathogenetic and complex 
standard therapy increases their eff ectiveness. Clinical trial data on 
when and what clinical eff ects can be expected from pathogenetic 
therapy and how to combine it with standard therapy are 
considered. New types of therapy require a revision of the forms and 
methods of organizing long-term therapy for children with limited 
mobility in order to improve the availability and quality of medical 
services at home. With the use of all available means of therapeutic 
support for patients with DMD, we are on the verge of radical 
positive changes in the treatment and course of the disease with 
its transformation from fatal, not yet curative, but treatable chronic 
nosology.
Key words: Duchenne muscular dystrophy, dystrophin, standards 
of therapy, pathogenetic therapy.
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Введение

Мышечная дистрофия Дюшенна (МДД)— частое 
среди орфанных тяжелое, прогрессирующее генетиче-
ское заболевание, вызывающее разрушение мышц, по-
ражает 1 из 5000–6000 новорожденных мальчиков [1, 2, 
3], или 1: 10 000 от общего количества новорожденных 
детей, не имеет географических и расовых различий 
по распространенности [2, 3, 4]. Для сравнения, рас-
пространенность мышечной дистрофии Беккера (МДБ) 
составляет менее 8 случаев на 100 000 новорожденных 
мужского пола [3]. В Российской Федерации количе-
ство пациентов с МДД расчетно составляет 3500–4500 
пациентов, однако «видимых для медицины» паци-
ентов с генетически подтвержденным диагнозом—
ориентировочно 1500, остальные живут за завесой 
неверных диагнозов. Это означает, что болезнь у них 
протекает так, как в XIX веке, когда это заболевание 
впервые было описано [5].

МДД вызывается мутациями в гене DMD (коди-
рует синтез белка дистрофина), которые нарушают 
выработку дистрофина. Ген расположен на Xp21 хро-
мосоме, это «генетический убийца мальчиков номер 
один» в мире [6]. Мутации в гене DMD также могут 
вызывать мышечную дистрофию Беккера (МДБ) [6], 
это более легкое заболевание с более поздним на-
чалом и более медленным прогрессированием, чем 
МДД [7, 8]. Различия в тяжести заболеваний объясня-
ются тем, имеется ли нарушение рамки считывания 
(МДД) или нет (МДБ) [9].

Самые ранние симптомы— задержка физического 
и речевого развития [7, 8]. В европейских странах 
диагноз МДД ставят в среднем в возрасте мальчиков 
4–4,5 года. Лучшие практики, например в Италии, 
знают своих пациентов в среднем к 3 годам. В Рос-
сийской Федерации средний возраст диагностики 
МДД все еще остается высоким и составляет ориен-
тировочно 7 лет [10].

Большинство пациентов теряют способность 
ходить и становятся зависимыми от инвалидных 
колясок в возрасте 7–12 лет, нуждаются в респира-
торной поддержке в 15–20 лет. При оптимальном 
уходе в развитых странах пациенты с МДД живут до 
20–40 лет, умирают от сердечной и/или дыхательной 
недостаточности [7, 8].

Заболевание до сих пор неизлечимо, но в системе 
своевременной диагностики, медицинской помощи 
и терапии поддается лечению и меняет траекторию, 
продолжительность жизни увеличивается на 10+ 
лет [11].

Генетика

Ген дистрофина DMD (Xp21.2-p21.1)— один из 
самых больших генов человека (2,2 Mб), содержит 
79 экзонов [12]. В гене DMD пациентов с МДД или 
МДБ обнаружено более 7000 различных мутаций. 

Около 60–70% из них при МДД составляют делеции, 
5–15%— дупликации, а 20%— точечные мутации, 
небольшие делеции или дупликации. Напротив, 
у пациентов с МДБ 60–70% мутаций составляют 
делеции, 20%— дупликации, а 5–10%— точечные 
мутации, небольшие делеции или вставки [7, 8, 13]. 
Большинство делеций и дупликаций в горячих точ-
ках гена DMD расположены в экзонах 45–55 и 3–9. 
Примерно 47 и 7% пациентов с МДД имеют мутации 
в этих горячих точках, соответственно [14, 15]. Рас-
положение мутации на гене во многом определяет 
тяжесть течения заболевания—чем ближе мутация 
к началу гена, тем более доброкачественное течение, 
и наоборот, чем дистальнее расположена мутация, 
тем тяжелее заболевание [16].

De novo мутации часто встречаются при МДД 
и МДБ—примерно у трети пациентов [17, 18, 19, 20, 
21]. Примечательно, что матери, не являющиеся сома-
тическими носителями мутации DMD-гена, но у ко-
торых есть дети с МДД или МДБ, подвержены риску 
иметь последующих детей с МДД или МДБ в результа-
те гонадного мозаицизма ( какой-то процент ооцитов 
несет мутацию). Частота гонадного мозаицизма в 
ооцитах или сперматозоидах имеет индивидуальные 
различия, но может достигать 14% [22].

Знание основ генетики заболевания является 
необходимым для практических врачей в работе 
с пациентами с МДД в связи с тем, что приходящая 
в клинику генотерапия в основном является таргет-
ной и направлена на определенные типы и распо-
ложение мутаций. Кроме глюкокортикостероидов 
(ГКС) в настоящее время в клинической практике 
нет универсальных препаратов, подходящих для 
всех пациентов с МДД. Нет также и куративной па-
тогенетической терапии.

Многообразие дистрофинопатий

Классическое описание заболевания включает 
в себя прогрессирующую потерю мышечной силы, 
начинающуюся в возрасте от 3 до 5 лет, потерю спо-
собности передвигаться в возрасте от 7 до 12 лет, 
дилатационную кардиомиопатию и дыхательную 
недостаточность на втором десятилетии жизни [23].

Течение заболевания зависит от совокупности эн-
догенных и экзогенных факторов. В обзоре N. Ferizovic 
и соавт. (2022) [24] приводятся 23 прогностических по-
казателя тяжести течения и скорости прогрессирова-
ния МДД. Эндогенные: возраст диагностики и манифе-
стации симптомов, генетические модификаторы, тип 
и расположение мутации, рост, масса и индекс массы 
тела. Экзогенные: кардиопревенция и кардиотерапия, 
ГКС (возраст начала лечения, доза, продолжительность 
воздействия, фармакологический агент и режим при-
ема—ежедневный или интермиттирующий), патоге-
нетическая терапия (аталурен, ATL1102, дрисаперсен, 
эдасалонексент, этеплирсен, идебенон, оксандролон, 
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ТАС-205, ваморолон, вилтоларсен), хирургия нижних 
конечностей и позвоночника, ортезы, респираторная 
поддержка. В других публикациях приводятся убеди-
тельные данные о важности профилактики и лечения 
остеопороза и роли витамина D [25, 26, 27], физической 
терапии, растяжек, реабилитации и регулярной уме-
ренной физической активности [11, 28, 29]. Необхо-
димо отметить, что медицинские аспекты не могут 
в полной мере оценить и заменить роль семьи в борьбе 
с такой тяжелой длительной прогрессирующей болез-
нью, приверженности к качеству ухода за больными 
в семье (знания, терпение, постоянство, ресурсность). 
Это заболевание требует каждодневных многолетних 
усилий семьи в том, что касается физической терапии 
и физической активности.

Исследования пациентов с МДД подтвердили ре-
зультаты фундаментальных исследований о взаи-
мосвязи между структурой и функцией дистрофина. 
Выявлены участки дистрофина, которые важны для 
заболеваний сердца, когнитивного дефицита и др. [30, 
31, 32]. Понимание патогенеза МДД и МДБ также улуч-
шилось в результате изучения пациентов в пределах 
одной семьи, которые имеют одинаковую мутацию, 
но разную степень тяжести заболевания, а также раз-
личия в выраженности и скорости прогрессирования 
заболевания. Эти исследования подчеркнули важ-
ность генетических модификаторов, посредством 
которых вариации генов, участвующих, например, 
в формировании воспаления или фиброза, могут вли-
ять на исход заболевания. Поскольку МДД— редкое 
заболевание, выявление этих генетических модифи-
каторов является сложной задачей.

Примерно одна треть пациентов с МДД (имеющих 
мутации в дистальной части гена) имеет когнитивные 
нарушения, трудности с обучением, поведенческие 
проблемы [33]. Когнитивные нарушения проявля-
ются с раннего возраста, но не прогрессируют, а при 
должном подходе с возрастом корректируются [11, 32].

Исследования последних лет существенно измени-
ли к лучшему наше понимание особенностей течения 
заболевания. При надлежащей медицинской помощи 
пациенты с МДД в настоящее время доживают до 
40 лет благодаря более ранней диагностике, разработ-
ке и внедрению в практику рекомендаций по терапии, 
а также достижениям в лечении сердечно- легочной 
недостаточности  [2].

Ретроспективное исследование, опубликованное 
Kieny P. и соавт. в 2013 г. [34] приводит данные о том, 
что для пациентов с МДД, родившихся до 1970 г., сред-
няя продолжительность жизни составляла 25,77 года, 
а для родившихся после 1970 г. — 40,95 года. Разница 
состоит в том, что последняя группа имела возмож-
ность получать респираторную поддержку [34, 35] 
(рис. 1). Это же касалось и причин смерти больных—
в 92% случаев причиной смерти больных до 1990 г. 
была дыхательная недостаточность и только в 8% 
случаев— кардиомиопатия. После 1990 г. причина 
смерти у этой категории больных изменилась ради-
кально—только в 52% случаев это была дыхательная 
недостаточность, а в 44%— проблемы, связанные 
с сердцем.

Накопленный приведенный выше опыт ведения 
и лечения пациентов с МДД свидетельствует о том, 
что увеличить продолжительность их жизни можно 
двумя принципиально разными способами:
 Предупреждение и действие на опережение, 

с целью замедления прогрессирования заболевания 
и сохранения имеющихся функциональных способ-
ностей. Это применимо на ранней стадии заболе-
вания, для детей со своевременной диагностикой, 
которые вовремя начали получать стандартную и, по 
возможности, патогенетическую терапию, сохранили 
способность ходить (табл. 1).
 Коррекция и компенсация, когда МДД находится 

в конечной стадии прогрессирования и осложнения 
уже сформировались, осуществляются различны-
ми медицинскими методами и вмешательствами—
хирургическая коррекция контрактур и сколиоза, 
респираторная поддержка легких, кардиотерапия, 
обезболивание, нутритивная поддержка. Это при-
менимо на поздних стадиях прогрессирования за-
болевания, фактически— паллиативная помощь, 
она продлевает жизнь тяжело больного с многими 
утраченными функциями на годы [34, 35] (табл. 1).

Развитие паллиативной помощи 
детям с МДД

Организация оказания паллиативной меди-
цинской помощи детям с МДД в последние 5 лет 
дополнилась новыми возможностями. Обеспечение 
необходимыми медицинскими изделиями для 
детей с МДД, имеющих медицинское заключение 
врачебной комиссии медицинской организации 
о наличии у них показаний к паллиативной меди-

Рис. 1. Изменение продолжительности жизни пациентов 
с МДД, рожденных в разные годы. Основная причина увели-
чения продолжительности жизни в это время — появление 
и начало повсеместного использования респираторной под-
держки [35]

до 1970
1970-1990
после 1990

Возраст, лет
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цинской помощи, стало возможным в Российской 
Федерации с 2019 г. за счет средств субсидий из фе-
дерального бюджета, в соответствии с приказами 
Минздрава России № 348н от 31.05.2019 и № 505н 
от 10.07.2019. В приказе Минздрава России № 348н 
«Об утверждении перечня медицинских изделий, 
предназначенных для поддержания функций ор-
ганов и систем организма человека, предостав-
ляемых для использования на дому» содержится 
более 200 медицинских изделий. Из них для детей 
с МДД наиболее востребованными являются меди-
цинские изделия для обеспечения респираторной 
поддержки (группа медицинских изделий «Анесте-
зиологические и респираторные медицинские из-
делия»), средства передвижения адаптированные 
(в т. ч. разнообразные кресла- коляски), системы 
подъема/перемещения пациентов, кровати ме-
дицинские и сопутствующие изделия. Порядок 
обеспечения медицинскими изделиями детей, 
получающих паллиативную медицинскую по-
мощь, регулируется приказом Минздрава России 
№ 505н «Об утверждении Порядка передачи от 
медицинской организации пациенту (его законно-

му представителю) медицинских изделий, пред-
назначенных для поддержания функций органов 
и систем организма человека, для использования 
на дому при оказании паллиативной медицинской 
помощи».

Важным шагом на пути улучшения качества ме-
дицинской помощи детям с МДД стало утверждение 
в 2023 г. клинических рекомендаций КР 773 «Про-
грессирующая мышечная дистрофия Дюшенна. 
Прогрессирующая мышечная дистрофия Беккера» 
для возрастной категории «Дети» [29]. Данные кли-
нические рекомендации в разделах 2.5. Иные ди-
агностические исcледования и 3.5. Паллиативная 
медицинская помощь содержат следующие рекомен-
дации, прямо касающиеся оказания паллиативной 
медицинской помощи детям:
 Рекомендуются первичные консультации врачей 

и иных специалистов из медицинской организации 
или ее структурного подразделения, оказывающего 
специализированную паллиативную медицинскую 
помощь детям с МДД/МДБ, при наличии показаний, 
для определения объема необходимой паллиативной 
помощи.

Таблица 1
Виды предупреждающей и корректирующей терапии на разных стадиях МДД

Вмешательство Положительные результаты Ссылка

Предупреждение, замедление, сохранение

Глюкокортикостероиды

Золотой стандарт терапии, замедление прогрессирования МДД в 2 раза, 
уменьшение общей смертности на 76%. Поддержка сократительной 
функции сердца (более позднее начало кардиомиопатии и меньшее 

число случаев смерти по причине сердечной недостаточности), дыха-
тельных мышц, уменьшение хронического воспаления мышц, продление 
способности ходить на несколько лет, предупреждение формирования 

инвалидизирующего сколиоза. С 3–4 лет пожизненно, варьируя режимы 
и дозы приема

36, 37, 38

Физическая терапия, реабилитация
Золотой стандарт терапии, предупреждение формирования контрактур, 
продление способности ходить на несколько лет. С 3–4 лет пожизненно, 
основное внимание — голеностопный и коленный суставы, затем другие 

суставы по мере необходимости, ежедневно пожизненно
11, 38, 39

Витамин D
Улучшение состояния костной ткани, предупреждение переломов 

длинных трубчатых костей и позвонков, продление способности ходить 
на несколько лет. Сразу после диагноза, в повышенных дозах, контроли-

ровать дважды в год, пожизненно
25, 26, 27

Кардиопрофилактика Замедление прогрессирования кардиомиопатии. При отсутствии 
симптоматики не позднее 10 лет пожизненно 41, 42

Патогенетическая генотерапия
Восстановление синтеза частично функционального дистрофина, 

сохранение мышц, замедление прогрессирования МДД, продление 
способности ходить на несколько лет,  стабилизация объема легких. 

С 2–4 лет, в течение нескольких лет
43

Коррекция

Кардиотерапия Стабилизация и поддержка миокарда, начало не позднее 10 лет, 
пожизненно 41

Бисфосфонатная терапия
Стабилизация состояния опорно- двигательного аппарата, позвоночника 

и отдельных позвонков, после первого перелома, по мере необходи-
мости

41

Респираторная поддержка

Стабилизация и поддержка дыхательной функции, увеличение 
продолжительности жизни до 20 дополнительных лет. Респираторная 

поддержка при уменьшении объема легких до 50% от нормы, 
откашливатель — при уменьшении пиковой скорости кашля до менее 

270 л/мин

34, 35, 41



44

 Рекомендуются повторные консультации врачей 
и иных специалистов из медицинской организации 
или ее структурного подразделения, оказывающего 
специализированную паллиативную медицинскую 
помощь детям с МДД/МДБ, при наличии показаний, 
для определения объема необходимой паллиативной 
помощи и оценки ее эффективности.
 Рекомендуется оказание доступной паллиатив-

ной медицинской помощи детям с МДД/МДБ, ком-
плексно осуществляемой сотрудниками медицинских 
организаций и их подразделений, оказывающих 
специализированную паллиативную медицин-
скую помощь детям, в регулярном взаимодействии 
с семьей для обеспечения потребностей пациента 
и его законных представителей на различных этапах 
заболевания.
 Рекомендуется всем пациентам с прогрессирую-

щей мышечной дистрофией Дюшенна и прогрессиру-
ющей мышечной дистрофией Беккера, нуждающимся 
в оказании паллиативной медицинской помощи, 
проводить патронаж выездной патронажной брига-
дой отделения выездной патронажной паллиативной 
медицинской помощи детям с целью оказания палли-
ативной специализированной медицинской помощи.

Необходимо отметить, что в критерии оценки ка-
чества медицинской помощи детям с МДД включено 
проведение патронажа выездной патронажной брига-
дой отделения выездной патронажной паллиативной 
медицинской помощи детям пациентам, нуждаю-
щимся в паллиативной медицинской помощи [29].

Cледующим этапом развития паллиативной ме-
дицинской помощи детям с МДД должно стать по-
всеместное ее оказание на основе утвержденного 
приказом Минздрава России стандарта медицинской 
помощи при данном заболевании.

Действие на опережение

Более благоприятного течения заболевания, каче-
ства жизни для пациента и его семьи можно добиться 
путем продления ранней амбулаторной стадии МДД, 
предупреждения появления инвалидизирующих 
осложнений, замедления прогрессирования заболе-
вания и сохранения тех функциональных возмож-
ностей, которые есть у детей в это время.

Изменить траекторию развития заболевания, за-
медлить его прогрессирование, перевести в более 
доброкачественную форму можно и нужно, если 
действовать по формуле: «предупредить, замедлить, 
сохранить». Для прогрессирующего заболевания, 
которым является МДД, пока нет функции «восста-
новить».

Необходимо продлить стадию самостоятельной 
ходьбы у детей с МДД как минимум до 10 лет, опти-
мально— до 15, ориентируясь на высокую вероят-
ность появления новых эффективных лекарственных 
препаратов. Уже имеющиеся результаты многолетних 

ретроспективных исследований свидетельствуют 
о том, что ранняя диагностика заболевания и свое-
временное назначение и применение комплексной 
терапии способны совокупно увеличить способность 
ходить у пациентов с МДД на несколько лет [24, 38, 
44] (рис. 2).

Почему при МДД уделяется такое внимание спо-
собности ходить? Прежде всего, это положительно 
влияет на общее развитие ребенка, состояние ды-
хательной системы (повышает возраст потребности 
в респираторной поддержке), формирование опорно- 
двигательного аппарата и выраженность сколиоза, 
продолжительность и качество жизни пациента и се-
мьи. При МДД в первую очередь по разным причинам 
страдают ноги. Это могут быть переломы длинных 
трубчатых костей с последующим гипсованием, атро-
фией мышц и потерей способности ходить. Утрата 
способности ходить у детей с МДД связана с атро-
фией мышц и их слабостью, также с контрактурами 
голеностопных суставов, когда ребенку больно сто-
ять и ходить: он теряет равновесие, падает и в итоге 
отказывается от попыток ходьбы. Это поворотный 
момент в течении заболевания, дальше начинается 
эффект домино с нарастанием проблем и осложнений.

Ниже представлены основные причины прежде-
временной потери способности ходить у детей с МДД 
и способы их предупреждения:
 контрактуры голеностопного сустава и дефор-

мация стопы
решение—физическая терапия, растяжки [11]
 переломы длинных трубчатых костей ног
решение— витамин D, кальций, профилактика 

остеопороза [25, 26, 27]
  нарастающая мышечная слабость (быстрый 

рост) [11]
решение—ГКС (замедляют рост, сохраняют мыш-

цы) [11]
 избыточный вес (переломы длинных трубчатых 

костей ног, компрессионные переломы позвонков 
поясничного отдела) [11, 41, 43]

решение— ответственная позиция родителей 
и организация питания до и после начала приема 
ГКС [24].

В 2012 г. Humbertclaude V. и соавт. [45] опубли-
ковали клинические данные изучения 278 фран-
цузских пациентов с МДД (средний лонгитюдный 
период наблюдения 14,2 года). По возрасту потери 
способности к передвижению были выделены три 
группы: до 8 лет (группа А) — тяжелая форма МДД, 
характеризуется ранним тяжелым двигательным 
и дыхательным снижением; от 8 до 11 лет (группа 
В) — промежуточное по тяжести течение; от 11 до 
16 лет (группа С) — более легкое течение (табл. 2). 
В отличие от прогрессирования поражения сердца 
моторные и дыхательные изменения в трех группах 
имели достоверные статистические различия.

Результаты исследования: уровень физических 
возможностей (способность ходить, бегать, под-
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ниматься из положения лежа) определяют также 
объем легких, скорость снижения форсированной 
жизненной емкости и возраст необходимости респи-
раторной поддержки. Параллельно с нарастающим 
двигательным дефицитом и потерей двигательных 
способностей прогрессируют контрактуры конеч-
ностей, а сколиоз, по-видимому, является наибо-
лее важным осложнением, напрямую связанным 
с возрастом потери способности к передвижению, 
и диагностируется обычно через 2 года после потери 
мобильности [45]. Важно отметить, что это давнее 
исследование 2012 г., в нем не приводятся данные 
о приеме ГКС пациентами, включенными в исследо-
вание. Это важно с точки зрения продолжительности 
способности ходить, формирования инвалидизи-
рующего сколиоза и многих других коморбидных 
состояний, на что ГКС влияют доказательно.

Разработана и опубликована концепция ключе-
вых критериев и составляющих эффективной тера-
пии больных МДД с момента постановки диагноза. 
Она предназначена для практического клинического 
применения  [38], в которой патогенетическая те-
рапия является «вишенкой на торте» и вносит свою 
лепту в состояние больного при соблюдении и при-
менении всех факторов нижних уровней пирамиды 
(рис. 2). Имеющаяся в настоящее время патогене-
тическая терапия не может заменить и отменить 
существующие стандарты медицинской помощи 
детям с МДД и максимально эффективна не вместо, 
а вместе с ними [38, 40].

Концепция включает в себя соблюдение комплекса 
условий: ранняя диагностика + комплексная стан-
дартная терапия (контроль витамина D, физическая 
терапия, растяжки, своевременный старт приема 
дефлазакорта (ГКС первого выбора), кардиопрофи-
лактика, сохранение функции легких (рис. 2). Это 
базис для приходящей в практику лечения МДД 
новой патогенетической терапии. Предложенная 

концепция эффективной комплексной терапии 
МДД обеспечивает пациентоцентричную терапию, 
замедляет прогрессирование болезни, позволяет 
избежать развития необязательных для нозологии 
жизнеугрожающих инвалидизирующих осложнений 
(сколиоз, контрактуры, переломы длинных трубча-
тых костей и позвонков, уменьшение объема легких, 
дыхательная недостаточность) [38].

Патогенетическая таргетная генотерапия

Исследования по созданию патогенетической 
терапии МДД ведут в настоящее время десятки 
фармацевтических компаний, они направлены на 
восстановление синтеза белка дистрофина и устра-
нение патологических последствий его отсутствия. 
Существующие патогенетические препараты для 

Таблица 2
Показатели прогрессирования МДД в группах пациентов с различным возрастом потери 
способности ходить [45]

Показатель, годы
(если не указано иное)

Возраст утраты способности ходить у детей, годы

Группа до 8 лет Группа от 8 
до 11 лет Группа от 11 до 16 лет

Способность бегать 5,41 7,11 9,19

Способность подниматься по лестнице 6,24 7,99 10,42

Способность ходить 7,10 9,25 12,01

Способность встать из положения лежа на спине 6,8 8,5 10,3

Максимальный объем легких, л 1,6 л 2,0 л 2,4 л

Остановка роста легких 10,26 12,45 14,58

Скорость снижения форсированной жизненной емкости 
легких (% в год) 8,83 7,52 6,03

Потребность в респираторной поддержке 
(объем легких ≤ 30% от нормы) 13 16 20

Диагностика сколиоза 10,1 11,9 13,4

Рис. 2. Система эффективной комплексной терапии 
МДД [38]
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МДД пока не могут восстановить утраченную мы-
шечную ткань и функцию, поэтому важно начинать 
терапию как можно раньше, на досимптомной ста-
дии заболевания, пока мышцы еще сохранны и есть 
точка приложения для терапии.

Одобрены международными регуляторными 
органами и уже применяются в Российской Фе-
дерации таргетные генотерапевтические препа-
раты для прочитывания стоп-кодонов (точковые 
нонсенс- мутации, в результате замены основа-
ния формируется преждевременный стоп-кодон) 
и пропуска экзонов 45, 51, 53 (крупные делеции, 
корректируемые дополнительным пропуском 
соответствующих экзонов), которые назначают 
детям с МДД с раннего возраста. Более детальная 
информация по вышеуказанным препаратам при-
водится в последующих разделах статьи. Совокуп-
но они подходят ориентировочно 40% пациентов 
[46]. В практической медицине Российской Феде-
рации для терапии пациентов с МДД назначают 
пять таргетных препаратов: аталурен (нонсенс- 
мутации), казимерсен, этеплирсен, голодирсен 
и вилтоларсен (препараты для пропуска экзонов 
45, 51, 53 соответственно).

В настоящее время фонд поддержки детей с тя-
желыми жизнеугрожающими и хроническими за-
болеваниями, в том числе орфанными заболева-
ниями, «Круг добра» по состоянию на 07.06.2024  
обеспечивает препаратами таргетной генотерапии 
425 российских детей с МДД (зарегистрированный 
в Российской Федерации аталурен и одобренные 
международными регуляторами этеплирсен, голо-
дирсен и вилтоларсен) (табл. 3).

Прочитывание стоп-кодонов

Аталурен предназначен для пациентов с МДД от 
2 лет и старше, имеющих нонсенс- мутацию в гене 
дистрофина. Данный вид мутаций проявляется об-
разованием преждевременных стоп-кодонов в ма-
тричной РНК. Препарат действует на этапе транс-
ляции белка в рибосоме и позволяет восстановить 
синтез полноразмерного белка дистрофина [47]. Это 
таблетированный препарат, удобный для длитель-
ного приема. В Российской Федерации на  07.06.2024  
235 пациентов с МДД получают аталурен с помощью 
фонда «Круг добра» (табл. 3).

Препараты для пропуска экзонов

В настоящее время в международной и россий-
ской клинической практике применяют четыре 
препарата, которые приводят к пропуску экзонов, 
а именно этеплирсен, голодирсен, вилтоларсен 
и казимерсен. Они одобрены Управлением по са-
нитарному надзору за качеством пищевых продуктов 

и медикаментов (FDA) для лечения МДД [47–56]. По-
скольку эти препараты специфичны к определенным 
мутациям, они применимы только примерно к 30% 
всех пациентов с МДД.

Терапия, корректирующая нарушение рамки 
считывания гена дистрофина путем пропуска опре-
деленных экзонов (51, 53, 45 и др.), обеспечивает 
синтез укороченного ограниченно функциональ-
ного белка дистрофина. Такой белок синтезируется 
при МДБ. Препараты являются специфичными для 
определенных делеций, при разных мутациях после 
пропуска разных экзонов будут образовываться 
различные белки- дистрофины. Фактически пропуск 
одного и того же экзона может привести к образо-
ванию разных дистрофинов. Так, делеция экзонов 
47–50, 48–50, 49–50 и 52 может быть восстановлена 
путем пропуска экзона 51. Однако дистрофины, 
продуцируемые после коррекции пропуска экзо-
на 51, будут различаться. Также делеция экзона 
52 может быть восстановлена пропуском экзона 
51 или экзона 53, что приводит к получению двух 
разных дистрофинов, которые могут отличаться 
функционально [7].

Препараты для пропуска экзонов оказывают 
мультисистемное воздействие на больных, при 
длительном использовании продлевают способ-
ность к самостоятельной ходьбе на несколько лет, 
улучшают функции рук и дыхательной системы. 
Инструкции препаратов для пропуска экзонов не 
содержат возрастных и функциональных ограниче-
ний пациентов для начала, продолжения и отмены 
препаратов [42].

Терапию для пропуска экзонов в Российской 
Федерации, по данным на 07.06.2024, получают 
190 пациентов (табл. 3, 4). В таблице 4 не учтены 
12 пациентов, получающих казимерсен по регио-
нальным программам.

В связи с внедрением в российскую клиниче-
скую практику новых препаратов патогенетиче-
ской терапии для детей с МДД в региональных 
системах здравоохранения возникла необходи-
мость организации специального хранения годо-
вого запаса таких препаратов, а также обеспечения 
еженедельных инфузий лекарственных препаратов 
для детей с данным заболеванием в режиме много-
летнего непрерывного применения. Значительная 
часть детей с МДД являются маломобильными и/
или живут на большом расстоянии от медицинской 
организации, уполномоченной заниматься введе-
нием лекарственного препарата. Необходимость 
еженедельной транспортировки ребенка в меди-
цинскую организацию для инфузии лекарствен-
ного препарата является труднорешаемой задачей 
для многих семей таких пациентов. Вышепере-
численное создает дополнительную нагрузку на 
персонал медицинских организаций, особенно 
в субъектах Российской Федерации с наибольшей 
численностью детей, получающих таргетную те-
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рапию: Краснодарский край, Республика Башкор-
тостан, Московская область, Республика Дагестан, 
город Москва. Необходимо подчеркнуть, что орга-
низация инфузионного введения таргетных пре-
паратов детям с МДД не является задачей детских 
паллиативных служб в регионах нашей страны. 
Бригады выездной патронажной паллиативной 
медицинской помощи детям планомерно выпол-
няют амбулаторные посещения пациентов с МДД 
на дому. Однако не существует нормативных пра-
вовых обоснований к тому, чтобы сотрудники дан-
ных бригад выполняли инфузии препаратов этио-
патогенетической терапии для детей в домашних 
условиях, как об этом иногда настойчиво просят 
законные представители детей. Возможным ре-
шением данной проблемы может стать разработка 
оптимальных подходов к организации стационара 
на дому, а также поиск дополнительных ресурсов 
по обеспечению транспортировки детей с МДД 
в медицинскую организацию для инфузионного 
введения лекарственных препаратов таргетной 
терапии.

Все вышерассмотренные препараты дают кли-
нический эффект при длительном приеме. Они не 
устраняют причину болезни, но замедляют ско-
рость прогрессирования и развития симптомов, 
продлевают на годы способность ходить, преду-
преждают инвалидизацию. Долгосрочных резуль-
татов применения новой терапии пока нет в связи 
с тем, что препараты недавно пришли в клиниче-
скую практику [55, 56, 57, 47, 58].

Еще раз подчеркнем, что вся применяемая в на-
стоящее время патогенетическая терапия (для 
пропуска экзонов, прочитывания стоп-кодонов) 
изучалась в клинических исследованиях на фоне 
постоянного приема пациентами ГКС как базовой 
терапии. По имеющимся на сегодня результатам, 
ГКС — важная составляющая разрабатываемой 
патогенетической терапии, она необходима для 
максимального проявления ее клинической эф-
фективности [47–60], важны также сохранность 
и наличие мышечной ткани как точки приложения 
лекарств.

Когда и каких эффектов ожидать 
от терапии МДД?

Любая терапия МДД проявляет себя в долго-
срочной перспективе. МДД является тяжелейшим 
мультисистемным и полиорганным заболеванием, 
разрушающим все мышцы пациента, а это состав-
ляет ≈ 40% от массы тела. Чтобы приостановить 
разрушение мышц и стабилизировать состояние, 
а в перспективе и улучшить, необходимо время. Не-
возможно ожидать эффекта от терапии МДД такого 
же, как действие антибиотиков, жаропонижающих 
или обезболивающих препаратов, когда мы можем 
наблюдать терапевтический эффект через часы 
и даже минуты. Чтобы увидеть эффект от действия 
терапии МДД нужны недели, месяцы и даже годы. 
Необходим запас времени и мышечной ткани как 
точки приложения терапии, что возможно только 
при ранней досимптомной диагностике.

В большинстве европейских стран диагноз 
МДД ставится в 4–4,5 года, в некоторых— до 3 лет. 
При столь ранней диагностике МДД у каждого выяв-
ленного пациента имеется значительный запас вре-
мени для раннего начала терапии заболевания. Это 
делает гораздо менее срочным и значимым внедре-
ние неонатального или селективного скрининга для 
выявления детей с МДД на досимптомной стадии 
в таких странах. К сожалению, в Российской Федера-
ции средний возраст молекулярной генодиагностики 
МДД при существенном увеличении количества вы-
являемых детей все еще составляет 7 лет и более [61]. 
К этому возрасту для некоторых препаратов, напри-
мер генозаместительной терапии (деландистроджен 
моксепарвовек-рокл (delandistrogene moxeparvovec-
rokl, Элевидис®, ДМР) терапевтическое окно (4–5 лет) 
уже закрыто. Еще один усугубляющий момент—мы 
видим в Российской Федерации не более трети детей 
с диагностированной МДД, «невидимки» живут за 
завесой неверных диагнозов (гепатит, детский це-
ребральный паралич, расстройства аутистического 
спектра, перинатальное поражение ЦНС, плоскосто-
пие и др.) [23, 61].

Таблица 3
Количество российских детей, получающих патогенетическую таргетную генную терапию в Российской 
Федерации с помощью фонда «Круг добра»

МНН препарата Механизм действия Тип мутации Количество детей

Аталурен (таблетированный) Прочитывание
стоп-кодона нонсенс 235

Голодирсен
(инфузионный) Пропуск экзона 53 делеция 15

Вилтоларсен
(инфузионный) Пропуск экзона 53 делеция 73

Этеплирсен
(инфузионный) Пропуск экзона 51 делеция 102

Примечание: 12 пациентов получают казимерсен (инфузионный) — препарат для пропуска экзона 45 — с помощью регио-
нальных бюджетов.
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Для каждого лечебного препарата есть опти-
мальное терапевтическое окно, но что объединяет 
всех—нужна точка приложения, а это мышцы. Если 
они уже разрушены, клиническая эффективность 
терапии будет гораздо меньше возможной и ожи-
даемой. Любой терапии при МДД также требуется 
время для достижения терапевтической концен-
трации. Это касается препаратов для защиты мышц 
и восстановления синтеза функционального дис-
трофина.

Начнем с золотого стандарта терапии— глюко-
кортикостероидов. Показатели прогрессирования 
заболевания в группе пациентов с длительным, не 
менее года, приемом ГКС являются вдвое более низ-
кими, чем в группе пациентов, не принимавших ГКС 
[36, 37]. Долгосрочное положительное влияние на 
способность ходить более выражено у детей, кото-
рые начали принимать их ранее 7 лет [37, 62]. Дети, 
принимающие ГКС, ходят дольше на несколько лет, 
у них не развивается инвалидизирующий сколиоз, 
больше форсированная жизненная емкость легких 
(ФЖЕЛ), а значит, позднее возникает необходимость 
в респираторной поддержке, более сохранны функ-
ции рук и сердца [37, 62]. С повсеместным распро-
странением ГКС-терапии сошли на нет операции на 

позвоночнике у детей 12–14 лет, корректирующие 
инвалидизирующий сколиоз у пациентов, которые 
потеряли способность ходить в 7–9 лет. Для того что-
бы заметить клинический эффект от действия ГКС 
у ходячих детей, требуются недели (ребенок меньше 
устает и лучше двигается), у неходячих (улучшение 
функций рук, дыхания)— более длительные сроки.

Лечение ГКС способствовало появлению «но-
вой естественной истории», которая изменила ха-
рактерное течение МДД. Смертность от всех при-
чин при МДД при лечении ГКС (в течение 15 лет 
наблюдения) ниже на 76% [36]. Лечение оказывает 
терапевтический эффект в отношении скелетных 
мышцы грудной клетки, диафрагмы, ширины про-
света дыхательных путей и дыхательной функции. 
С приемом ГКС отмечается более позднее начало 
кардиомиопатии и меньшее число случаев смертей 
по причине сердечной недостаточности (0% против 
22%, p = 0,001) [36].

Разработан, исследован и получил одобрение FDA 
(Управление по санитарному надзору за качеством 
пищевых продуктов и медикаментов, США) и EMA 
(Европейское агентство лекарственных средств) 
в 2023 г. новый диссоциативный ГКС— ваморолон 
(AGAMREE®, Агамри), пока единственный патоге-

Таблица 4
Распределение детей с МДД, получающих препараты для пропуска экзонов, по субъектам 
Российской Федерации по состоянию на 07.06.2024

Субъект РФ Число 
детей Субъект РФ Число 

детей Субъект РФ Число 
детей 

Республика Башкортостан 12 Кировская область 3 Амурская область 1

Краснодарский край 11 Липецкая область 3 Архангельская область 1

Московская область 10 Нижегородская область 3 Астраханская область 1

Республика Дагестан 9 Республика Крым 3 Владимирская область 1

Москва 8 Свердловская область 3 Забайкальский край 1

Санкт-Петербург 7 Брянская область 2 Запорожская область 1

Красноярский край 7 Вологодская область 2 Камчатский край 1

Ярославская область 7 Карачаево-Черкесская 
Республика 2 Кабардино-Балкарская 

Республика 1

Кемеровская область 6 Орловская область 2 Калининградская область 1

Чеченская Республика 6 Пензенская область 2 Костромская область 1

Иркутская область 5 Пермский край 2 Новосибирская область 1

Оренбургская область 5 Приморский край 2 Омская область 1

Ростовская область 5 Республика Адыгея 2 Республика Калмыкия 1

Самарская область 5 Республика Бурятия 2 Республика Карелия 1

Воронежская область 4 Республика Северная 
Осетия (Алания) 2 Республика Мордовия 1

Тверская область 4 Смоленская область 2 Республика Тыва 1

Челябинская область 4 Ставропольский край 2 Саратовская область 1

Алтайский край 3 Тюменская область 2 Тамбовская область 1

Ивановская область 3 Удмуртская Республика 2 Ульяновская область 1

Республика Татарстан 3 Ханты-Мансийский 
автономный округ - Югра 2 Хабаровский край 1

Чувашская Республика 1
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нетический препарат для МДД с одобрениями обо-
их международных регуляторов, показанный для 
лечения МДД у пациентов от 2 лет и старше [63, 64]. 
Использованные в исследовании биомаркеры отра-
зили противовоспалительный механизм действия 
ваморолона и его благоприятное влияние на ста-
бильность клеточных мембран, подтверждаемое до-
зозависимым снижением активности сывороточной 
креатинфосфокиназы (КФК, маркер разрушения мы-
шечных клеток при МДД). Разработчики полагают, 
что использование ваморолона на ранних стадиях 
заболевания имеет бóльший потенциал для сохра-
нения мышечных функций, опорно- двигательного 
аппарата и способности к росту у детей, чем это 
наблюдается в настоящее время с использованием 
преднизолона или дефлазакорта. Авторы отмеча-
ют уменьшение количества побочных эффектов, 
которые препятствуют в настоящее время назна-
чению традиционных ГКС в очень раннем возрасте. 
Представленные данные позволяют надеяться на 
то, что время пациентов с МДД низкого роста при 
длительным приеме используемых ГКС (предни-
золон, дефлазакорт) уйдет в прошлое с переходом 
на прием ваморолона. Возможно, мы на пороге по-
явления поколения «высоких Дюшеннов» с другим 
качеством их жизни.

Перейдем к таргетной генотерапии. Аталурен 
предназначен для пациентов с нонсенс- мутациями, 

обеспечивает прочитывание преждевременного 
стоп-кодона и экспрессию полноразмерного дис-
трофина. Для проявления клинических эффектов 
препарата требуется несколько месяцев. Результа-
ты терапии аталуреном совместно с ГКС при мно-
голетнем применении в долгосрочной перспекти-
ве—продление способности ходить на 4 года (17 лет 
против 13 лет в контроле; p = 0,0001), более позднее 
уменьшение прогнозируемой ФЖЕЛ до уровня < 
60% (p = 0,0021), на 2,3 года замедление ухудшения 
легочной функции до уровня < 50% от нормы (p = 
0,0207), что означает более позднюю необходимость 
в респираторной поддержке, сохранную сердечную 
функцию, по сравнению с только терапией ГКС [65] 
(рис. 3).

Следующая группа препаратов таргетной ге-
нотерапии для коррекции больших делеций —
препараты для пропуска экзонов в наиболее му-
табельной области гена DMD (40–55 экзоны). 
В клинических исследованиях (КИ) препарата 
таргетной генотерапии вилтоларсена (пропуск 
экзона 53) фазы I/II наблюдали дозо- и времяза-
висимое увеличение экспрессии дистрофина [52, 
53, 66] (рис. 4). Участники когорт с различными 
дозами вилтоларсена исследовательской груп-
пы показали более высокие уровни эффективно-
сти пропуска экзонов на 24-й неделе лечения по 
сравнению с 12-й. Документированное увеличение 
уровня дистрофина было также показано в конце 
24-й недели исследовательского лечения у всех 
16 участников [57, 67–69].

Участники открытого клинического исследования 
вилтоларсена продемонстрировали стабилизацию 
двигательных функций в течение первых 2 лет лече-
ния и значительное замедление потери двигатель-
ных функций в течение следующих 2 лет, тогда как 
более существенное снижение наблюдалось за весь 
4-летний период наблюдения в группе сравнения из 
регистра CINRG DNHS [68, 69].

Что касается исследовательской группы, то по-
казатели тестов 6-минутной ходьбы (6MWT) и Се-
верной звезды (NSAA) в течение 4 лет исследования 
оставались стабильными [68, 69]. Стабилизация пока-
зателей функциональных тестов на время в течение 
первых 2 лет и дальнейшее значительное замедление 
прогрессирования заболевания в течение последую-
щих 2 лет были продемонстрированы у участников, 
принимавших вилтоларсен, тогда как проспективно 
собранная контрольная группа сравнения в течение 
4 лет наблюдения показала значительное функци-
ональное снижение [67–69]. Сохранность двига-
тельной функции по сравнению с контрольной груп-
пой, а также благоприятный профиль безопасности 
были продемонстрированы в самом длительном на 
сегодняшний день исследовании терапии вилто-
ларсеном, в котором он продемонстрировал выра-
женный функциональный эффект в течение 4 лет 
по сравнению с группой исторического контроля. 

Рис. 3. Возраст потери способности ходить для пациентов 
с терапией аталуреном + ГКС из регистра STRIDE* и пациен-
тов с терапией только ГКС из регистра CINRG DNHS** [65].

* Strategic Targeting of Registries and International Database 
of Excellence — Стратегические мишени реестров и междуна-
родная база данных передового опыта).

** CINRG DNHS (The Cooperative International Neuromuscular 
Research Group Duchenne Natural History Study — Кооператив-
ная международная группа нервно- мышечных исследований. 
Изучение естественной истории пациентов с миодистрофией 
Дюшенна).
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А именно в течение всего периода терапии вилто-
ларсеном ни один пациент не потерял способность 
ходить самостоятельно. Дополнительно показатели 
теста 6-минутной ходьбы (6MWT) и теста Северной 
звезды (NSAA) в течение 4 лет исследования оста-
вались стабильными [67–69].

Сроки достижения заявленного уровня синтеза 
дистрофина для другого препарата этой же груп-
пы— этеплирсена (пропуск экзона 51) дольше, чем 
для вилтоларсена. Через 48 и 188 недель лечения 
этеплирсеном выявлено увеличение уровня синтеза 
дистрофина до 0,4 и 0,9% соответственно в сравне-
нии с пациентами контрольной группы [70]. Количе-
ство дистрофина у пациентов другого клинического 
исследования этеплирсена после 96 недель терапии 
составляло 0,516% [71].

При этом лечение этеплирсеном в течение 3 лет 
заметно сохраняло способность пациентов пере-
двигаться самостоятельно в сравнении с соответ-
ствующим историческим контролем. За 4-летний 
период лечения этеплирсеном 2 из 12 пациентов, 
получавших его, потеряли способность передви-
гаться в первый год исследования, но ни один па-
циент— позднее (16,6%). Напротив, 11 из 13 (85%) 
пациентов исторического контроля потеряли спо-
собность передвигаться за тот же период клини-
ческого исследования [72] (рис. 5).

В 7-летнем наблюдении за пациентами с МДД, 
получавшими этеплирсен, выявили сохранность 
способности ходить в среднем на дополнительные 
2,1 года (p < 0,01) по сравнению с пациентами, по-
лучавшими только стандарты терапии [73].

В клинической практике появился первый 
генозаместительный препарат — деландист-
роджен моксепарвовек-рокл (delandistrogene 
moxeparvovec-rokl, Элевидис®, ДМР). Он одобрен 
в США, Объединенных Арабских Эмиратах и го-
сударстве Катар для лечения амбулаторных паци-
ентов в возрасте от 4 до 5 лет с подтвержденной 
мутацией, вызывающей МДД. Эта терапия разра-
ботана для устранения основной причины МДД 
посредством целевой экспрессии в скелетных, 
дыхательных и сердечных мышцах микродистро-

фина ДМР — искусственно созданного функци-
онального белка дистрофина, доставляемого 
в мышечные клетки посредством AAV вектора 
[74–77]. Это препарат для однократного приме-
нения, без дополнительной нагрузки на семьи 
и систему здравоохранения как еженедельная 
инфузионная терапия для пропуска экзонов.

По результатам клинических исследований че-
тырех пациентов [74–77], ДМР повышал уровень 
микродистрофина в 81,2% мышечных волокон—
в них тестировался терапевтический белок. Уро-
вень КФК, маркера повреждения мышц, снижался 
более чем на 78%. Через 90 дней после лечения все 
мальчики показали лучшие результаты в функцио-
нальных тестах по сравнению с исходным уровнем. 
Через 3 года после терапии показатели теста NSAA 
улучшились на 8,6 балла у пациентов по сравнению 
контролем. Через 4 года средний балл NSAA был 
лучше на 7 баллов. У контрольной группы ухудше-
ние в тесте NSAA за аналогичный период времени 
было более чем на 3 балла.

В апреле 2024 г. экспертный совет фонда «Круг 
добра» одобрил ДМР для включения в перечень для 
закупок. В мае положительное решение было полу-
чено от попечительского совета фонда. Ожидает-
ся, что в 2024 г. однократная генозаместительная 
терапия может быть назначена ориентировочно 
60 мальчикам в возрасте 4–5 лет (не старше 6 лет). 
Этот препарат стал пятым в ряду закупаемых 
фондом лекарств для терапии МДД [https://tass.
ru/obschestvo/20673553]. Снижение возраста диа-
гностики поспособствует тому, что больше детей 
начнут получать стандартную и патогенетическую 
терапию в оптимальные сроки.

Нельзя не упомянуть в контексте будущего но-
вый универсальный таблетированный препарат 
гивиностат, одобренный FDA 21 марта 2024 г. Это 
ингибитор гистондеацетилазы (HDAC), предназна-
ченный для лиц с МДД в возрасте от 6 лет и стар-
ше. Он воздействует на патологические процессы 
в мышцах, уменьшая воспаление и потерю мы-
шечной массы. Вторая фаза клинического иссле-
дования (NCT01761292) у детей с МДД, в возрасте 
от 7 до 11 лет показала, что прием гивиностата 
наряду с постоянным приемом ГКС сопровождался 
увеличением мышечной массы у детей. Также было 
установлено снижение количества разрушенных 
мышц и уменьшение фиброза. Лечение улучшало 
дыхательную функцию и продлевало на годы спо-
собность ходить. После 18 месяцев лечения паци-
енты показали статистически значимо меньшее 
увеличение времени, необходимого для подъема 
на 4 ступени (1,25 с), по сравнению с плацебо (3,03 
с), а также меньшее ухудшение показателей теста 
NSAA [78].

Таким образом клиническая эффективность 
препаратов патогенетической терапии зависит 
от функционального состояния пациента, ста-

Рис. 4. Дозо- и времязависимое увеличение экспрессии дис-
трофина в клинических исследованиях вилтоларсена [66].
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дии прогрессирования заболевания, сохранно-
сти мышц и других органов и систем организма 
и включает стабилизацию и улучшение функци-
онального состояния, замедление прогрессиро-
вания заболевания, продление способности детей 
ходить на несколько лет, улучшение показателей 
тестов на время и моторику, сохранение работы 
рук, стабилизацию состояния и функций сердца 
и дыхательной системы. Для проявления клини-
ческой эффективности требуются месяцы и годы 
приема препаратов.

Заключение
У патогенетической терапии МДД довольно 

узкое возрастное и функциональное терапевти-
ческое окно. Чтобы получить максимальную эф-
фективность и пользу для больного, необходимо 
снижать возраст начала стандартной и патогене-
тической терапии, начиная ее в досимптомную 
стадию заболевания. Мы возвращается к пира-
миде эффективной комплексной терапии, когда 
ранняя диагностика дает возможности и запас 
времени для того, чтобы противостоять разру-
шительному заболеванию, вовремя начать стан-
дартную и патогенетическую терапию. Это базис 
для приходящей в практику лечения МДД новой 
патогенетической терапии. Предложенный ком-
плексный подход усиливает действие патогене-
тической терапии и является основой борьбы 
с тяжелейшим детским генетическим нервно- 
мышечным недугом. Вероятно, что в будущем 
будет использоваться комбинация препаратов 
различного механизма действия для восстановле-

ния дистрофина и поддержания качества мышц, 
а также для максимального замедления прогрес-
сирования заболевания.

Уже сейчас мы наблюдаем изменение течения 
заболевания— ГКС, физическая терапия, профи-
лактика остеопороза у детей с МДД продлевает 
их способность ходить до 12–15 лет. У них нет 
контрактур, реже случаются переломы длинных 
трубчатых костей ног и инвалидизирующий ско-
лиоз, отмечается бóльший объем легких, позднее 
требуется респираторная поддержка, позднее раз-
вивается кардиомиопатия. Это уже другое каче-
ство жизни, возможности социализации, учебы 
и работы. Пациенты, получающие таргетные па-
тогенетические исследовательские препараты, 
демонстрируют стабилизацию и существенное 
улучшение состояния здоровья. В международной 
практике пациенты с МДД ходят до 20 и более лет, 
получают образование, работают, заводят семьи 
и — у них здоровые дети.

Большинство пациентов с МДД интеллектуаль-
но сохранны. Это означает, что заболевание— не 
приговор, есть перспектива социализации, работы 
и полноценной качественной человеческой жизни. 
Детей с МДД в Российской Федерации, получаю-
щих таргетную патогенетическую генотерапию, 
на сегодня более 400. Всплеск возможностей тера-
пии в сложной нозологии всегда сопровождается 
некоторым запаздыванием реагирования систе-
мой оказания медицинской помощи, требуется 
время и организационные меры для того, чтобы 
состыковать изменения в потребностях пациентов 
с новой терапией и имеющимися возможностями 
здравоохранения. Но это то самое будущее, кото-

Рис. 5. Результаты анализа данных по сохранности способности ходить за 4 года у пациентов, получавших этеплирсен 
(N = 12) vs. контроль (N = 13) [72]
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рое приходит сегодня в жизнь ранее обреченных 
детей, оно создает смысл, качество, дает надежду 
семьям. Перестали быть фатальными такие забо-
левания, как гемофилия, муковисцидоз и многие 
ранее неизлечимые заболевания, на наших глазах 
меняется жизнь детей со спинальной мышечной 
атрофией. Надеемся, что в горизонте нескольких 
лет сможем то же самое сказать про МДД.
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