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Ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Äþøåííà (ÌÄÄ) – îðôàííîå íåéðîìûøå÷íîå ïðîãðåññèðóþùåå 
ãåíåòè÷åñêîå çàáîëåâàíèå, âûçûâàþùåå ðàçðóøåíèå è ïîñëåäóþùóþ ïîòåðþ ìûøö. Ïðè 
óñëîâèè ðàííåé äèàãíîñòèêè êîìïëåêñíàÿ ñòàíäàðòíàÿ è ïàòîãåíåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ ñóùå-
ñòâåííî ìåíÿåò òðàåêòîðèþ ðàçâèòèÿ çàáîëåâàíèÿ, äåëàåò åãî áîëåå äîáðîêà÷åñòâåííûì. 
Äèàãíîñòèêà ÌÄÄ ÿâëÿåòñÿ äâóõóðîâíåâîé: íà ïåðâîì ýòàïå èçìåðÿþò óðîâåíü êðåàòèíôîñ-
ôîêèíàçû (ÊÔÊ), ïðè çàïîðîãîâûõ çíà÷åíèÿõ ôåðìåíòà ñëåäóåò âòîðîé ýòàï – ìîëåêóëÿðíî-
ãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå. Êà÷åñòâî ãåíîäèàãíîñòèêè â ÐÔ çà ïîñëåäíèå ãîäû äîñòèãëî ëó÷-
øèõ ìåæäóíàðîäíûõ ïîêàçàòåëåé, à âîò âûÿâëåíèå äåòåé ñ ïîâûøåííûì óðîâíåì ÊÔÊ âñå 
åùå çàòðóäíåíî. Êîëè÷åñòâî äèàãíîñòèðîâàííûõ ïàöèåíòîâ ñ ÌÄÄ â ÐÔ ñóùåñòâåííî íèæå 
ñòàòèñòè÷åñêè ðàñ÷åòíîãî ìèðîâîãî. Íå ñíèæàåòñÿ è ñðåäíèé âîçðàñò äèàãíîñòèêè. Ìåäèàíà 
âîçðàñòà ïîñòàíîâêè ìîëåêóëÿðíîãî äèàãíîçà ÌÄÄ/ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Áåêêåðà – 
7 ëåò 8 ìåñ. Ñòàáèëüíî íåâûñîêèì çà ïîñëåäíèå 3 ãîäà îñòàåòñÿ êîëè÷åñòâî âûÿâëÿåìûõ 
äåòåé â âîçðàñòå äî 2 ëåò. Ïî ðåçóëüòàòàì îïðîñà ñåìåé ïðàâèëüíûé ïåðâè÷íûé äèàãíîç 
ÌÄÄ óñòàíàâëèâàåòñÿ ìåíåå ÷åì â ïîëîâèíå ñëó÷àÿõ – 47,1%. Íàèáîëåå ÷àñòûå èç íåâåðíûõ 
äèàãíîçîâ: áåçæåëòóøíûé ãåïàòèò (25,1%), ïåðèíàòàëüíîå ïîðàæåíèå ÖÍÑ (6,4%), äåòñêèé 
öåðåáðàëüíûé ïàðàëè÷ (2,7%), ðàññòðîéñòâà àóòèñòè÷åñêîãî ñïåêòðà (2,7%), ïëîñêîñòîïèå, 
âàëüãóñíàÿ äåôîðìàöèÿ ñòîï è äð. (ñóììàðíî 16%). Ðàçíèöà ìåæäó ìàíèôåñòàöèåé ÌÄÄ 
è ïîñòàíîâêîé ìîëåêóëÿðíîãî äèàãíîçà â íàñòîÿùåå âðåìÿ ñîñòàâëÿåò 3 ãîäà 8 ìåñ. ïî ìåäè-
àíå. Âîçðàñòíûå ðåêîìåíäàöèè ïî íàçíà÷åíèþ ïðèìåíÿåìûõ ïðåïàðàòîâ ñèìïòîìàòè÷åñêîé 
è ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè íàõîäÿòñÿ â äèàïàçîíå îò 2 äî 5 ëåò. Ñðåäíèé âîçðàñò äèàãíî-
ñòèêè ÌÄÄ áîëåå 7 ëåò íàõîäèòñÿ çà ïðåäåëàìè îïòèìàëüíîãî âîçðàñòà äëÿ íà÷àëà òåðàïèè 
è ïîëó÷åíèÿ åå ìàêñèìàëüíîé êëèíè÷åñêîé ýôôåêòèâíîñòè. Íàêîïëåííûé ìåæäóíàðîäíûé 
è ðîññèéñêèé îïûò äåìîíñòðèðóåò âîçìîæíîñòè óëó÷øåíèÿ ïåðâè÷íîé äèàãíîñòèêè ÌÄÄ 
â ðàííåì äîøêîëüíîì âîçðàñòå è òðåáóåò ïîâñåìåñòíîãî ðàñïðîñòðàíåíèÿ.

j "/  “ %"=: ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Äþøåííà/Áåêêåðà, ãåí DMD, äèñòðîôèí, êðåàòèí-
ôîñôîêèíàçà, ñêðèíèíã, äèàãíîñòèêà, ñòàíäàðòû òåðàïèè, ïàòîãåíåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ.

0,2.: Ò.À. Ãðåìÿêîâà, Î.È. Ãðåìÿêîâà, Å.Â. Çèíèíà, Â.À. Ãíåòåöêàÿ, Ì.Þ. Êîìàðîâà, À.À. Ñòå-
ïàíîâ, Ñ.Â. Âîðîíèí, À.Â. Ïîëÿêîâ, Å.Þ. Çàõàðîâà, Í.Ä. Âàøàêìàäçå, Ñ.È. Êóöåâ, À.Ã. Ðóìÿí-
öåâ. Ðàííÿÿ äèàãíîñòèêà ìèîäèñòðîôèè Äþøåííà: àêòóàëüíîñòü, ïðîáëåìû, âîçìîæíîñòè 
è ïåðñïåêòèâû. Ïåäèàòðèÿ èì. Ã.Í. Ñïåðàíñêîãî. 2024; 103 (3): 102–106. DOI: 
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Ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Äþøåííà (ÌÄÄ) – 
îäíî èç íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àþùèõñÿ îðôàí-
íûõ çàáîëåâàíèé. Âî âñåì ìèðå ÌÄÄ íàçûâàþò 
óáèéöåé ìàëü÷èêîâ ¹ 1. Îíà âûçâàíà ìóòà-
öèÿìè â ãåíå DMD, ëîêàëèçîâàííîì íà Xp21-
õðîìîñîìå [OMIM # 300377] [1, 2]. Âûäåëÿþò 
äâà îñíîâíûõ ôåíîòèïà çàáîëåâàíèÿ: ìûøå÷-
íàÿ äèñòðîôèÿ Äþøåííà (ÌÄÄ) – òÿæåëàÿ 
ôîðìà, ÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè êîòîðîé ñîñòàâ-
ëÿåò 1:3500 íîâîðîæäåííûõ ìàëü÷èêîâ [OMIM 
# 310200], è ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Áåêêåðà 
(ÌÄÁ) – ëåãêàÿ ôîðìà ñ ÷àñòîòîé 1:20 000 ðîæ-
äåíèé [OMIM # 300376]. Îäíà òðåòü ìóòàöèé 

âîçíèêàåò de novo [3, 4]. Êëèíè÷åñêàÿ òÿæåñòü 
çàáîëåâàíèÿ çàâèñèò îò òîãî, ñîõðàíÿåòñÿ ëè 
ðàìêà ñ÷èòûâàíèÿ ãåíà: ÌÄÄ â îñíîâíîì îáó-
ñëîâëåíà ìóòàöèÿìè ñ íàðóøåíèåì ðàìêè, 
òîãäà êàê ÌÄÁ – ìóòàöèÿìè ñ åå ñîõðàíåíèåì 
[5]. Ìóòàöèè â ãåíå DMD ìîãóò áûòü òàêæå 
ñâÿçàíû ñ Õ-ñöåïëåííîé äèëàòàöèîííîé êàð-
äèîìèîïàòèåé, â ýòîì ñëó÷àå ó ïàöèåíòîâ 
íàáëþäàåòñÿ òîëüêî ïàòîëîãèÿ ñåðäöà [OMIM # 
302045] [6, 7].

Äèñòðîôèí – âàæíåéøèé áåëîê ìûøå÷íîé 
òêàíè, îáåñïå÷èâàþùèé ïðàâèëüíîå ñîêðàùå-
íèå ìûøö. Ìóòàöèè ïðèâîäÿò ê ñíèæåíèþ 
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Duchenne muscular dystrophy (DMD) is an orphan neuromuscular progressive genetic disease 
that causes muscle breakdown and subsequent loss. Provided early diagnosis, complex standard 
and pathogenetic therapy significantly changes the trajectory of the disease, making it more 
benign. Diagnosis of DMD is a two-pillar system with creatine kinase (CK) level measured at the 
first stage followed by molecular genetic study in case the enzyme threshold values. The quality 
of genetic diagnostics in Russia has reached the best worldwide standards recently though 
identifying children with elevated CK levels is yet difficult. The number of diagnosed DMD 
patients in Russia is significantly lower than the statistically estimated global amount. The 
average age for diagnosis is not decreasing either. Thus, the median age for DMD and Becker 
muscular dystrophy (BMD) molecular diagnosis is 7 years and 8 months old. The number of 
identified children below the age of 2 y/o in Russia has remained consistently low over the past 
three years. According to the results of a familial cases survey, the correct primary diagnosis of 
DMD was established in less than half of all cases, 47.1%. The most common incorrect diagnoses 
were as follows: asymptotic hepatitis (25.1%), perinatal damage to the central nervous system 
(6.4%), cerebral palsy (2.7%), autism spectrum disorder (ASD) (2.7%) and flat feet, hallux 
valgus etc. (16% in total). The median duration between the initial DMD manifestation and 
molecular diagnosis is 3 years and 8 months as yet whilst the age-specific guidelines suggest 
prescribing standard and pathogenetic therapy during the 2 to 5 y/o period of life. Therefore, 
the Russia’s average age of DMD diagnosis above 7 y/o lies far beyond the optimal age for 
initiating of the DMD therapy with the purpose of gaining its maximum possible clinical 
benefit. The accumulated international and Russian experience demonstrates the possibility for 
improving of the primary DMD and BMD diagnosis in early preschool age and therefore requires 
its nationwide introduction.

Keywords: Duchenne muscular dystrophy, Becker muscular dystrophy, DMD gene, Creatine 
Kinase, screening, diagnosis, therapeutic standards, pathogenetic therapy.
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óðîâíÿ ñèíòåçà, ñèíòåçó óêîðî÷åííîãî áåëêà 
èëè ïîëíîìó îòñóòñòâèþ ôóíêöèîíàëüíîãî 
áåëêà, ÷òî âûçûâàåò ðàçðóøåíèå êëåòî÷íîé 
ñòåíêè ìèîöèòà, ïîñëåäóþùèé íåêðîç è æèðî-
âîå ïåðåðîæäåíèå ìûøå÷íîé òêàíè. Äàííûå 
èçìåíåíèÿ çàòðàãèâàþò âñå æèçíåííî-âàæíûå 
îðãàíû è ñèñòåìû îðãàíèçìà áîëüíîãî, ÷òî 
íåèçáåæíî âåäåò ê ðàííåé èíâàëèäèçàöèè è 
ñìåðòè ïàöèåíòà ñ ÌÄÄ íà âòîðîì–òðåòüåì 
äåñÿòèëåòèè æèçíè [8–10].

Óëó÷øèòü êà÷åñòâî è ñðîê æèçíè òàêèõ 
ïàöèåíòîâ ìîæåò ñâîåâðåìåííàÿ êîìïëåêñíàÿ 
ñòàíäàðòíàÿ è ïàòîãåíåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ, êîòî-
ðóþ íåîáõîäèìî íà÷èíàòü â íàèáîëåå ðàííåì, 
äîñèìïòîìíîì âîçðàñòå [11]. Öåëü êîìïëåêñíîé 
òåðàïèè – ïðåäóïðåäèòü ïðîãðåññèðîâàíèå âòî-
ðè÷íûõ èíâàëèäèçèðóþùèõ, íå îáÿçàòåëüíûõ 
äëÿ ÌÄÄ îñëîæíåíèé, çàìåäëèòü òå÷åíèå çàáî-
ëåâàíèÿ è ñîõðàíèòü ôóíêöèîíàëüíóþ àêòèâ-
íîñòü ïàöèåíòîâ. Ê ñîæàëåíèþ, â íàñòîÿùåå 
âðåìÿ ñðåäíèé âîçðàñò ïîñòàíîâêè äèàãíîçà â 
Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè ñîñòàâëÿåò áîëåå 7 ëåò 
[12, 13]. Ê ýòîìó âîçðàñòó áîëüøàÿ ÷àñòü 
ìûøå÷íîé òêàíè óæå ðàçðóøåíà è äàëüíåé-
øåå ëå÷åíèå íå äàåò îæèäàåìûõ êëèíè÷å-
ñêèõ ðåçóëüòàòîâ, òàê êàê íåò òî÷êè ïðèëîæå-
íèÿ äëÿ òåðàïèè â âèäå ñîõðàííîé ìûøå÷íîé 
òêàíè. Èìåííî ïîýòîìó âàæíî äèàãíîñòèðîâàòü 
çàáîëåâàíèå â íàèáîëåå ðàííåì âîçðàñòå, êîãäà 
êîìïëåêñíàÿ òåðàïèÿ ìîæåò äàòü íàèëó÷øèå 
ðåçóëüòàòû è ïðîãíîçû íà êà÷åñòâî è ïðîäîë-
æèòåëüíîñòü æèçíè.

Ãåíåòèêà è ïàòîãåíåç ÌÄÄ

Ãåí DMD, êîäèðóþùèé áåëîê äèñòðîôèí, 
ðàñïîëîæåí íà õðîìîñîìå 21 (Õð21.2-ð21.1), 
ÿâëÿåòñÿ ñàìûì ïðîòÿæåííûì áåëîê-êîäèðó-
þùèì ãåíîì ÷åëîâåêà, åãî ðàçìåð ñîñòàâëÿåò 
2200 ò.í.ï. (0,1% âñåãî ãåíîìà ÷åëîâåêà), îí 
ñîñòîèò èç 79 ñòðóêòóðíûõ ýëåìåíòîâ (ýêçîíîâ) 
è 8 ïðîìîòîðîâ. Ðàçìåð ãåíà DMD, à òàêæå 
îñîáåííîñòè åãî ñòðóêòóðû îáóñëîâëèâàþò áîëü-
øîå êîëè÷åñòâî ðàçíîîáðàçíûõ ïî ðàçìåðó è 
ëîêàëèçàöèè ìóòàöèé (áîëåå 7000) [8]. Ãåí 
êîäèðóåò áåëîê äèñòðîôèí – îñíîâíîé ñòðóê-
òóðíûé áåëîê ìûøå÷íûõ êëåòîê, êëþ÷åâîé 
ýëåìåíò ñòàáèëèçàöèè ìûøå÷íîé êëåòêè âî 
âðåìÿ ñîêðàùåíèÿ [3, 7]. Ìóòàöèè â ãåíå DMD 
ïðèâîäÿò ê ïîëíîìó èëè ÷àñòè÷íîìó ïðåêðà-
ùåíèþ ñèíòåçà ðàçëè÷íûõ èçîôîðì ñåìåéñòâà 

áåëêà äèñòðîôèíà. Äèñòðîôèí òàêæå ÿâëÿåòñÿ 
ñòðóêòóðíîé îñíîâîé äèñòðîôèí-àññîöèèðîâàí-
íîãî ãëèêîïðîòåèíîâîãî êîìïëåêñà, êîòîðûé 
îáåñïå÷èâàåò ñòðóêòóðíóþ è ôóíêöèîíàëü-
íóþ öåëîñòíîñòü ìåìáðàíû ìûøå÷íîé êëåòêè. 
Â îòñóòñòâèè ôóíêöèîíàëüíîãî äèñòðîôèíà 
ïðîèñõîäÿò äåñòàáèëèçàöèÿ ìåìáðàí è, êàê 
ñëåäñòâèå, ïîâðåæäåíèå è äåãðàäàöèÿ ìûøå÷-
íûõ êëåòîê [8].

Ñðåäè ìóòàöèé ãåíà DMD â ~65% ñëó÷àåâ 
âñòðå÷àþòñÿ êðóïíûå äåëåöèè; ~10% ìóòàöèé 
ïðåäñòàâëåíû äóïëèêàöèÿìè, à îñòàëüíûå ñëó-
÷àè — òî÷êîâûìè è ìàëûìè ìóòàöèÿìè, èç 
êîòîðûõ 10–15% ïðåäñòàâëåíû íîíñåíñ-ìóòà-
öèÿìè (ñòîï-ìóòàöèÿ) [10, 13]. Ìóòàöèè ïðè-
âîäÿò ê íàðóøåíèþ ñèíòåçà áåëêà äèñòðîôèíà, 
÷òî ÿâëÿåòñÿ êëþ÷åâûì ìîìåíòîì â ðàçâèòèè 
çàáîëåâàíèÿ. Ìóòàíòíûé äèñòðîôèí íå ñïîñî-
áåí îáåñïå÷èâàòü ñîõðàííîñòü è ïðàâèëüíóþ 
ðàáîòó ìûøö. Èíäóöèðîâàííîå äåçèíòåãðàöè-
åé êëåòî÷íîé ñòåíêè â îòñóòñòâèè äèñòðîôèíà 
ïîâðåæäåíèå ìûøö (âêëþ÷àÿ óòå÷êè ñàðêî-
ëåììû, èøåìè÷åñêîå ïîâðåæäåíèå, îêèñëè-
òåëüíûé è íèòðîçàòèâíûé ñòðåññ, àáåððàíòíóþ 
àêòèâàöèþ êàëüöèé-çàâèñèìîé ïðîòåàçû è ôîñ-
ôîëèïàçû) âûçûâàåò ïîâðåæäåíèå îðãàíåëë â 
äèñòðîôè÷íûõ ìèîöèòàõ. Â çäîðîâûõ ìûøöàõ 
äåôåêòíûå îðãàíåëëû è áåëêîâûå àãðåãàòû óäà-
ëÿþòñÿ ñ ïîìîùüþ àóòîôàãèè; îäíàêî îíà ñèëü-
íî ïîäàâëåíà ïðè ÌÄÄ [14]. Íàðóøåíèå àóòî-
ôàãèè ïðèâîäèò ê íåêîíòðîëèðóåìîìó íàêîïëå-
íèþ äèñôóíêöèîíàëüíûõ áåëêîâ è äåôåêòíûõ 
îðãàíåëë è, â êîíå÷íîì èòîãå, ê äåãåíåðàöèè 
ìûøå÷íûõ êëåòîê [8, 15].

Ýïèäåìèîëîãèÿ

Ãëîáàëüíûå ïîêàçàòåëè çàáîëåâàåìîñòè 
ÌÄÄ, â öåëîì, ñðàâíèìû â ðàçëè÷íûõ ðåãèî-
íàõ ìèðà, íå âûÿâëåíî êîíêðåòíûõ ïîïóëÿöèé 
ñ çàâåäîìî áîëåå âûñîêèì èëè íèçêèì ðèñêîì. 
Ïî äàííûì ëèòåðàòóðû, îáúåäèíåííàÿ ðàñïðî-
ñòðàíåííîñòü ÌÄÄ â ìèðå ñîñòàâèëà 5,3 ñëó-
÷àÿ íà 100 000 ìóæ÷èí. Ñâîäíûé ïîêàçàòåëü 
çàáîëåâàåìîñòè ÌÄÄ ïî êîëè÷åñòâó ðîæäåíèé 
ñîñòàâèë 21,4 íà 100 000 æèâûõ íîâîðîæäåí-
íûõ ìàëü÷èêîâ [9, 16, 17] (òàáë. 1).

Ïî äàííûì Research and Markets (2017) 
[22], â ÑØÀ íàñ÷èòûâàëîñü 16 840 áîëüíûõ 
ÌÄÄ. Îáùåå êîëè÷åñòâî ïàöèåíòîâ ìàêñèìàëü-
íî â âîçðàñòíîé ãðóïïå 8–13 ëåò è 14–19 ëåò – 

Ñòðàíà Êîëè÷åñòâî áîëüíûõ 
ÌÄÄ/íàñåëåíèå ñòðàíû

Çàáîëåâàåìîñòü – êîëè÷åñòâî ñëó÷àåâ/100 000 
æèâûõ íîâîðîæäåííûõ ìàëü÷èêîâ Ññûëêà

Â ìèðå ~300 000/8 000 ìëí 21,4/100 000 [9]
ÑØÀ ~10 015/ 327 ìëí. 17,24/100 000 [18]
Àâñòðàëèÿ ~1200/ 25 ìëí. 18,6/100 000 [19]
Âåëèêîáðèòàíèÿ ~2500/ 66 ìëí. 10,7–27,8/100 000 [20]
Èòàëèÿ ~2500/ 60 ìëí. 25,8/100 000 [21]
Ðîññèÿ Íåò äàííûõ – –  

Òàáëèöà 1

 Äàííûå ïî çàáîëåâàåìîñòè ÌÄÄ â ðàçëè÷íûõ ðåãèîíàõ ìèðà 
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4757 è 4714 ñîîòâåòñòâåííî. Îðèåíòèðîâî÷íî 
1 èç 5000 ìàëü÷èêîâ â ÑØÀ â âîçðàñòå îò 5 äî 
9 ëåò èìååò ÌÄÄ/ÌÄÁ. Â 2010 ã. ñ òàêèì äèàã-
íîçîì íàñ÷èòûâàëîñü ~1,4 èç 10 000 ìóæ÷èí 
â âîçðàñòå îò 5 äî 24 ëåò [23]. Â ñòðàíàõ ÅÑ 
êîëè÷åñòâî áîëüíûõ ÌÄÄ â 2017 ã. ñîñòàâèëî 
27 685 ÷åëîâåê, îæèäàåòñÿ óâåëè÷åíèå èõ êîëè-
÷åñòâà â ñâÿçè ñ ïîâûøåíèåì ïðîäîëæèòåëüíî-
ñòè æèçíè áîëüíûõ â ïðîãíîçèðóåìîì ïåðèîäå 
2020–2030 ãã. [22].

Â Ðîññèè íà ñåãîäíÿøíèé äåíü íåò îáîá-
ùåííûõ äàííûõ î çàáîëåâàåìîñòè, ðàñïðîñòðà-
íåííîñòè ÌÄÄ, ïîýòîìó êîëè÷åñòâî áîëüíûõ â 
ñòðàíå ðàññ÷èòûâàåòñÿ íà îñíîâàíèè ãëîáàëü-
íîé ñòàòèñòèêè 3500–4500 ÷åëîâåê. Ñ ó÷åòîì 
êîëè÷åñòâà ðîæäåíèé â ÐÔ çà ïîñëåäíèå 20 ëåò 
[24] â ñòðàíå åæåãîäíî ðîæäàåòñÿ 200 ìàëü÷è-
êîâ ñ ÌÄÄ/ÌÄÁ. Â ÐÔ ïîêà íåò åäèíîãî ðåãè-
ñòðà áîëüíûõ, äàííûå ðàçðîçíåíû ïî âðà÷àì, 
ïàöèåíòñêèì è ìåäèöèíñêèì îðãàíèçàöèÿì. Ïî 
äàííûì ðåãèñòðà ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ èì. àêàä. Í.Ï. 
Áî÷êîâà, êîëè÷åñòâî äèàãíîñòèðîâàííûõ ïàöè-
åíòîâ ñ ÌÄÄ íà êîíåö 2023 ã. ñîñòàâëÿåò 1706. 
Íåäèàãíîñòèðîâàííûå áîëüíûå æèâóò «íåâè-
äèìêàìè» ñ íåïðàâèëüíûìè äèàãíîçàìè äî 
âîçðàñòà ñðûâà êîìïåíñàöèè, áåç íåîáõîäèìîé 
ìåäèöèíñêîé, ñîöèàëüíîé è ðåàáèëèòàöèîííîé 
ïîääåðæêè. Ñðîê æèçíè òàêèõ áîëüíûõ ðåäêî 
äîõîäèò äî 15–20 ëåò [8–10].

Â 2024 ã. îïóáëèêîâàí óñïåøíûé ðîññèéñêèé 
ðåãèîíàëüíûé îïûò ðàííåé äèàãíîñòèêè ÌÄÄ 
[25]. Àâòîð ïðèâîäèò ïîëîæèòåëüíûå ðåçóëüòàòû 
îïðåäåëåíèÿ óðîâíåé ÊÔÊ, ËÄÃ, ÙÔ, ÀÑÒ è 
ÀËÒ ó äåòåé äî 3 ëåò, ïîñòóïàâøèõ íà ëå÷åíèå 
â íåâðîëîãè÷åñêèå ñòàöèîíàðû Êðàñíîÿðñêà è 
Êðàñíîÿðñêîãî êðàÿ. Ýòî ïîçâîëèëî çíà÷èòåëüíî 
óâåëè÷èòü âûÿâëÿåìîñòü îðôàííîé ïàòîëîãèè â 
ðåãèîíå, â ò.÷. ÌÄÄ. Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü êîëè-
÷åñòâî äåòåé ñ ÌÄÄ ñîîòâåòñòâóåò ìåæäóíàðîä-
íûì ðàñ÷åòíûì ýïèäåìèîëîãè÷åñêèì äàííûì. 
Áîëåå òîãî, 25% äèàãíîçîâ ÌÄÄ áûëî óñòàíîâëå-
íî â âîçðàñòå äî 3 ëåò. Â ðåçóëüòàòå 100% äåòåé 
â Êðàñíîÿðñêîì ðåãèîíå ïîëó÷àþò ñòàíäàðò-
íóþ ãëþêîêîðòèêîñòåðîèäíóþ (ÃÊÑ), à 38% – 
ïàòîãåíåòè÷åñêóþ òåðàïèþ. Ýòîò óíèêàëüíûé 
äëÿ ÐÔ ðåãèîíàëüíûé ïðèìåð äåìîíñòðèðóåò 
ðåçóëüòàòèâíîñòü è ïðîñòîòó ïðàêòè÷åñêîé ðåà-
ëèçàöèè [25].

Äàííûå îá îáùåé è âîçðàñòíîé ðàñïðîñòðà-
íåííîñòè ÌÄÄ/ÌÄÁ â ÐÔ èìåþò ðåøàþùåå 
çíà÷åíèå äëÿ ðàçðàáîòêè ïëàíîâ îêàçàíèÿ êîì-
ïëåêñíîé ìåäèöèíñêîé è ñîöèàëüíîé ïîìî-
ùè, ïåðñïåêòèâ èñïîëüçîâàíèÿ ñóùåñòâóþùåé è 
âíîâü ïîÿâëÿþùåéñÿ ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè.

Êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ ÌÄÄ 
íà ðàííèõ ñòàäèÿõ çàáîëåâàíèÿ

ÌÄÄ – ïðîãðåññèðóþùåå çàáîëåâàíèå, ïåð-
âûå êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ êîòîðîãî ìîæíî 
çàìåòèòü óæå ê 2-ëåòíåìó âîçðàñòó, èíîãäà 
è ðàíüøå. Ðàçðàáîòàíû òàáëèöû ìîòîðíîãî 
è íåðâíî-ïñèõè÷åñêîãî ðàçâèòèÿ äëÿ îöåíêè 

íàâûêîâ è óìåíèé äåòåé. Èõ ÷àñòî èñïîëüçóþò 
íå òîëüêî âðà÷è ó÷àñòêîâûå ïåäèàòðû, íî è 
ðîäèòåëè. Èìåííî áëàãîäàðÿ èì ìîæíî âûÿâèòü 
ïåðâûå ñèìïòîìû çàáîëåâàíèÿ: ðåáåíîê ïîçæå 
íà÷èíàåò ñèäåòü, íå ïîëçàåò èëè ïëîõî ïîë-
çàåò, ïîçæå âñòàåò ó îïîðû è ïîçæå íà÷èíàåò 
õîäèòü. Íåëüçÿ ñêàçàòü, ÷òî âñå ýòè îòêëîíåíèÿ 
ïàòîãíîìîíè÷íû òîëüêî äëÿ ÌÄÄ, îäíàêî îíè 
ïîçâîëÿþò çàïîäîçðèòü çàáîëåâàíèå.

Êðîìå îöåíêè ìîòîðíîãî ðàçâèòèÿ, ñëåäóåò 
îáðàùàòü âíèìàíèå íà ðå÷åâîå ðàçâèòèå ðåáåí-
êà. Íåðåäêè ïðèìåðû òîãî, êîãäà èçíà÷àëüíî 
«çäîðîâûå» äåòè ñ ãàðìîíè÷íûì ôèçè÷åñêèì 
ðàçâèòèåì íà÷èíàþò îòñòàâàòü îò ñâîèõ ñâåð-
ñòíèêîâ â ïñèõîëîãè÷åñêîì è ðå÷åâîì ðàç-
âèòèè. Ýòî ìîæåò ïðîÿâëÿòüñÿ íåïîíèìàíèåì 
îáðàùåííîé ðå÷è, èçáåãàíèåì ïðÿìîãî ýìîöèî-
íàëüíîãî êîíòàêòà, íåïîíèìàíèåì ïîäòåêñòà, 
èñêàæåíèåì çâóêîâ, òàêèå äåòè ãîâîðÿò î ñåáå 
âî âòîðîì èëè òðåòüåì ëèöå. Îò÷àñòè ýòè ïðî-
ÿâëåíèÿ ìîæíî ñâÿçàòü ñ ñ ðàññòðîéñòâàìè 
àóòèñòè÷åñêîãî ñïåêòðà (ÐÀÑ) [26]. Äîñòàòî÷íî 
÷àñòî ÐÀÑ íå òîëüêî «ñîïðîâîæäàþò» ÌÄÄ, íî 
è ìàñêèðóþò îñíîâíîå çàáîëåâàíèå.

Ê íàðóøåíèÿì ñî ñòîðîíû îïîðíî-äâèãà-
òåëüíîãî àïïàðàòà ìîæíî îòíåñòè íàðóøåíèå 
ïîõîäêè, äåôîðìàöèþ ñòîï, ïåðåëîìû, êîí-
òðàêòóðû, ñêîëèîç. Íà íàèáîëåå ðàííåì ýòàïå 
çàáîëåâàíèÿ âðà÷è-ñïåöèàëèñòû ñòàëêèâàþòñÿ 
ñ äåôîðìàöèåé ñòîï è íàðóøåíèåì ïîõîäêè.  
Ó ïàöèåíòîâ ñ ÌÄÄ åñòü íåñêîëüêî ÿðêèõ 
ïàòîãíîìîíè÷íûõ ïðèçíàêîâ: ïñåâäîãèïåðòðî-
ôèÿ èêðîíîæíûõ ìûøö, «óòèíàÿ ïîõîäêà» 
(êîãäà ðåáåíîê ïåðåâàëèâàåòñÿ ñ îäíîé íîãè íà 
äðóãóþ) ñ øèðîêîé îïîðîé, òðóäíîñòè ñ âåð-
òèêàëèçàöèåé èç ãîðèçîíòàëüíîãî ïîëîæåíèÿ 
(òàêèå äåòè èñïîëüçóþò ïðèåì Ãîâåðñà ïðè 
ïîäúåìå: âñòàþò, âçáèðàÿñü ïî ñåáå èëè ëåñåí-
êîé ñ îïîðîé íà ïîë è çàòåì íà ñåáÿ), íåóìåíèå 
ïðûãàòü, ñëîæíîñòè ñ ïîäúåìîì ïî ëåñòíèöå, 
íåëîâêîñòü è ÷àñòûå ïàäåíèÿ. Ðåáåíîê ñî âðåìå-
íåì íà÷èíàåò õîäèòü íà öûïî÷êàõ. Òàêèå èçìå-
íåíèÿ îáúÿñíèìû ôîðìèðîâàíèåì êîíòðàêòóðû 
ãîëåíîñòîïíîãî ñóñòàâà ñ èçìåíåíèåì ôîðìû 
ñòîïû ïî òèïó ñòîïû Ôðèäðåéõà. Êðîìå êîí-
òðàêòóð ãîëåíîñòîïíûõ ñóñòàâîâ, ïàðàëëåëüíî 
ìîãóò ðàçâèâàòüñÿ êîíòðàêòóðû è äðóãèõ ñóñòà-
âîâ – ïëå÷åâûõ, ëîêòåâûõ, ëó÷åçàïÿñòíûõ, 
òàçîáåäðåííûõ è êîëåííûõ [27].

Ðàçâèòèå îñòåîïîðîçà òàêæå âëèÿåò íà îïîð-
íî-äâèãàòåëüíûé àïïàðàò. Îí âîçíèêàåò ó äåòåé 
åùå íà áåññèìïòîìíîé ñòàäèè è íåóêëîííî ïðî-
ãðåññèðóåò ñ òå÷åíèåì çàáîëåâàíèÿ. Äëèòåëüíûé 
ïðèåì ÃÊÑ è ïðèñóùèé äåòÿì ñ ÌÄÄ äåôèöèò 
âèòàìèíà D ïðèâîäÿò ê åùå áîëüøåé âûðàæåí-
íîñòè îñòåîïîðîçà. Ïîñëåäñòâèåì ýòîãî ÿâëÿåò-
ñÿ óâåëè÷åíèå ÷àñòîòû ïåðåëîìîâ, êîòîðûå â 
çíà÷èòåëüíîé ñòåïåíè âëèÿþò íà ìîáèëüíîñòü 
ïàöèåíòà, âïëîòü äî ïîëíîé ïîòåðè ñïîñîáíîñòè 
ê ñàìîñòîÿòåëüíîìó ïåðåäâèæåíèþ [28].

Âíåäðåíèå â ïðàêòèêó êîìïëåêñíîé ñòàí-
äàðòíîé òåðàïèè ïîçâîëèëî èçìåíèòü «åñòå-
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ñòâåííóþ» èñòîðèþ ÌÄÄ, ïðîäëèòü ðàííþþ 
àìáóëàòîðíóþ ñòàäèþ çàáîëåâàíèÿ, èçìåíèòü 
ïðîãíîç, òÿæåñòü òå÷åíèÿ è ïðîäîëæèòåëüíîñòü 
æèçíè, íî âñå ýòî âîçìîæíî ïðè ðàííåé äèàãíî-
ñòèêå ÌÄÄ è ñâîåâðåìåííîé òåðàïèè.

Îïûò äèàãíîñòèêè ÌÄÄ â ìèðå

Ñóùåñòâóþùàÿ â íàñòîÿùåå âðåìÿ ïðàêòè-
êà äèàãíîñòèêè ÌÄÄ â áîëüøèíñòâå ñòðàí óæå 
íåèçìåííî íà ïðîòÿæåíèè ìíîãèõ ëåò ïîçâî-
ëÿåò äèàãíîñòèðîâàòü çàáîëåâàíèå â âîçðàñòå 
4–5 ëåò [29]. Ëèäåðû, íàïðèìåð, Èòàëèÿ, äèà-
ãíîñòèðóþò äåòåé ñ ÌÄÄ äî 3 ëåò [30]. 

Ïîäîçðåíèå íà ÌÄÄ îáû÷íî âîçíèêàåò â 
ðàííåì äåòñòâå íà îñíîâå õàðàêòåðíûõ ñèìïòî-
ìîâ, îïèñàííûõ âûøå. Íåìåäëåííîå íàïðàâëå-
íèå ïàöèåíòà íà êîíñóëüòàöèþ ê ñïåöèàëèñòó 
ïî íåéðîìûøå÷íûì íàðóøåíèÿì è ê ãåíåòèêó 
ïîçâîëÿåò èçáåæàòü çàäåðæêè â ïîñòàíîâêå äèà-
ãíîçà. Ðåæå ïîäîçðåíèÿ âîçíèêàþò íà îñíîâà-
íèè çàäåðæêè â ðàçâèòèè èëè âûÿâëåíèÿ ïîâû-
øåííîãî óðîâíÿ ñûâîðîòî÷íûõ ôåðìåíòîâ – 
ÀËÒ, ÀÑÒ, ËÄÃ èëè ÊÔÊ. Íà ðèñ. 1 ïðåäñòàâ-
ëåíû ðåçóëüòàòû îïðîñà 191 ðîññèéñêèõ ñåìåé, 
èìåþùèõ äåòåé ñ ÌÄÄ, î âîçðàñòå äèàãíîñòèêè 
çàáîëåâàíèÿ [12].

Ïî ðåçóëüòàòàì îïðîñà 191 ñåìåé, ïðîâå-
äåííîãî áëàãîòâîðèòåëüíûì ôîíäîì «Ãîðäåé» 
[12], â äàííîé âûáîðêå ñðåäíèé âîçðàñò äèàãíî-
ñòèêè ÌÄÄ ñîñòàâëÿåò 5,073 ãîäà (60,88 ìåñ.), 
ìåäèàíà – 5,075 ãîäà. Â ðàííåì âîçðàñòå – äî 
ãîäà – ÌÄÄ âûÿâëÿþò ó 7,9% äåòåé, îáû÷íî 
íà ôîíå ðàñøèðåííîãî áèîõèìè÷åñêîãî èññëå-
äîâàíèÿ êðîâè ïî âîïðîñó äðóãîãî èìåþùåãîñÿ 
çàáîëåâàíèÿ. Âûñîêèå óðîâíè ÊÔÊ â òàêèõ ñëó-
÷àÿõ ïî÷òè âñåãäà ÿâëÿþòñÿ ñëó÷àéíîé íàõîä-
êîé. Ó 20,4% äåòåé óñòàíàâëèâàåòñÿ äèàãíîç 
â âîçðàñòå îò ãîäà äî 3 ëåò, è ýòî òîò âîçðàñò, 
êîãäà ïðîÿâëåíèÿ ÌÄÄ óæå âèäíû, è, âèäèìî, 
ïîïàëñÿ îïûòíûé âðà÷. Ó 31,4% äåòåé äèàãíîç 
óñòàíàâëèâàåòñÿ â âîçðàñòå îò 3 äî 5 ëåò, êîãäà 
ðîäèòåëè íà÷èíàþò áèòü òðåâîãó; ó 34,0% 
äåòåé – â âîçðàñòå 6–9 ëåò, êàê ïðàâèëî, ïîñëå 
ïåðâîíà÷àëüíî íåïðàâèëüíî ïîñòàâëåííîãî äèà-
ãíîçà è äëèòåëüíîãî áåçðåçóëüòàòíîãî ëå÷å-
íèÿ, à 6,3% äåòåé äèàãíîñòèðóþòñÿ â âîçðàñòå 
9–12 ëåò, êîãäà óæå âîâñþ èäåò ñðûâ äâèãà-

òåëüíîé êîìïåíñàöèè ðåáåíêà. Ïîçäíèå ïðà-
âèëüíûå äèàãíîçû çà÷àñòóþ âûñòàâëÿþò âðà÷è 
ôåäåðàëüíûõ ìåäèöèíñêèõ öåíòðîâ â Ìîñêâå 
è Ñàíêò-Ïåòåðáóðãå, êóäà äåòåé îòïðàâëÿþò èç 
ðåãèîíîâ äëÿ óòî÷íåíèÿ äèàãíîçà.

Íà ðèñ. 2 ïðåäñòàâëåíû îáîáùåííûå äàí-
íûå âîçðàñòà ïîñòàíîâêè äèàãíîçà ÌÄÄ/ÌÄÁ 
â ÌÃÍÖ èì.  Í.Ï. Áî÷êîâà â òå÷åíèå 2018–
2023 ãã. (äàííûå ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ èì. àêàä. 
Í.Ï. Áî÷êîâà ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). 

Ìåäèàíà âîçðàñòà îáðàùåíèÿ ïðè íàëè÷èè 
ïîëîæèòåëüíîãî ðåçóëüòàòà ïåðâîé ñòóïåíè 
äèàãíîñòèêè – âûñîêîãî óðîâíÿ ÊÔÊ (áîëåå 
1000 íã/ìë) – ñîñòàâëÿåò 7 ëåò 7 ìåñ., ìåäèàíà 
âîçðàñòà ïîñòàíîâêè ìîëåêóëÿðíîãî äèàãíîçà 
ÌÄÄ/ÌÄÁ – 7 ëåò 8 ìåñ. Äàííûå îïðîñà ñåìåé 
îòëè÷àþòñÿ îò ðåçóëüòàòîâ àíàëèçà ìîëåêóëÿð-
íî-ãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè, ïðîâåäåííîé â 
ÌÃÍÖ èì. Í.Ï. Áî÷êîâà â òå÷åíèå 2018–2023 ãã. 
Îáúÿñíåíèå ýòîìó ìîæíî íàéòè íà ðèñ. 3, íà 
êîòîðîì âèäíà áîëüøàÿ ãðóïïà âîçðàñòíûõ 
ïàöèåíòîâ, êîòîðûå îòñóòñòâóþò â âûáîðêå 
îïðîøåííûõ ôîíäîì ñåìåé (äàííûå ÔÃÁÍÓ 
ÌÃÍÖ èì. àêàä. Í.Ï. Áî÷êîâà ïóáëèêóþòñÿ 
âïåðâûå).

Èç ïðèâåäåííûõ íà ðèñ. 3 äàííûõ ñëåäóåò, 
÷òî êîëè÷åñòâî äåòåé, ïîëó÷àþùèõ ãåíåòè÷å-
ñêîå çàêëþ÷åíèå î ÌÄÄ â âîçðàñòå äî 2 ëåò, 
ñòàáèëüíî íåâûñîêî è íå ìåíÿåòñÿ çà ïåðèîä 
2018–2023 ãã. Îñíîâíîé âîçðàñò äèàãíîñòèêè – 
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Ðèñ. 1. Ðåçóëüòàòû îïðîñà ñåìåé, èìåþùèõ äåòåé ñ ÌÄÄ, 
î âîçðàñòå ïîñòàíîâêè ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî äèàã-
íîçà çàáîëåâàíèÿ [12].

Ðèñ. 2. Âîçðàñò ïàöèåíòîâ ñ ÌÄÄ/ÌÄÁ íà ìîìåíò îáðàùåíèÿ çà ìîëåêóëÿðíîé äèàãíîñòèêîé (n=1706) (äàííûå ÔÃÁÍÓ 
ÌÃÍÖ èì. àêàä. Í.Ï. Áî÷êîâà ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå).
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3–10 ëåò, ïðè ýòîì ñ 2019 ã. äî 2021 ã. óâåëè-
÷èëàñü ãðóïïà äèàãíîñòèðîâàííûõ ïîäðîñòêîâ 
ñòàðøå 11 ëåò. Ñêîðåå âñåãî, ýòî ïàöèåíòû ñî 
ñëîæíûìè ìóòàöèÿìè, êîòîðûå ðàíåå èìåëè 
äèàãíîç ÌÄÄ íà îñíîâàíèè âûñîêîãî óðîâíÿ 
ÊÔÊ è êëèíè÷åñêîé êàðòèíû çàáîëåâàíèÿ. 
Ñîâåðøåíñòâîâàíèå ãåíîäèàãíîñòèêè â íàñòî-
ÿùåå âðåìÿ ïîçâîëÿåò âûÿâëÿòü òî, ÷òî áûëî 
íåâîçìîæíî íåñêîëüêî ëåò íàçàä. Òàê, äî 2017 ã. 
âîçìîæíî áûëî âûÿâëÿòü òîëüêî êðóïíûå ìóòà-
öèè. Åñëè ãîâîðèòü î ðàçâèòèè ìîëåêóëÿðíîé, 
â ò.÷. è ãåíîäèàãíîñòèêè â ÐÔ, òî ìîæíî âûäå-
ëèòü íåñêîëüêî ýòàïîâ:

– ýòàï 1, 1989–1990 ãã.: êîñâåííàÿ äèà-
ãíîñòèêà (âåñòåðí áëîòòèíã è èììóíîôëþîðåñ-
öåíòíîå îïðåäåëåíèå óðîâíÿ äèñòðîôèíà ïî 
áèîïòàòó ìûøö);

– ýòàï 2, 1992–1993 ãã.: ðàçðàáîòàíà ìåòî-
äèêà ãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè ÌÄÄ/ÌÄÁ – 
ïîèñê äåëåöèé â 18 íàèáîëåå ÷àñòî äåëåòèðó-
åìûõ ýêçîíàõ ãåíà DMD, â ÐÔ ðàçðàáîòàíà 
ñîáñòâåííàÿ ìåòîäèêà – ïîèñê äåëåöèé â 19 
ýêçîíàõ + îáëàñòü ïðîìîòîðà (òîëüêî ó ïðîáàí-
äà, íå ó íîñèòåëåé);

– ýòàï 3, 2005–2007 ãã.: âíåäðåí ìåòîä 
MLPA äëÿ ïîèñêà äåëåöèé/äóïëèêàöèé â ãåíå 
äèñòðîôèíà, ñ 2008 ã. èññëåäóþòñÿ âñå 79 ýêçî-
íîâ ãåíà DMD;

– ýòàï 4, 2017 ã. – äî íàñòîÿùåãî âðåìåíè: 
âíåäðåí ìåòîä NGS (next generation sequencing) 
ãåíà DMD, ðàçðàáîòàíà è âíåäðåíà â ïðàêòèêó 
ïàíåëü äëÿ ñåêâåíèðîâàíèÿ, âêëþ÷àþùàÿ 31 
ãåí ìûøå÷íûõ äèñòðîôèé. Ðîññèéñêàÿ ãåíîäè-
àãíîñòèêà ÌÄÄ/ÌÄÁ ñòàëà ñàìîäîñòàòî÷íîé, 
íåò íåîáõîäèìîñòè â îòïðàâêå îáðàçöîâ êðîâè â 
çàðóáåæíûå ëàáîðàòîðèè.

Â ñëó÷àÿõ, êîãäà äèàãíîñòèêà ñ ïîìîùüþ 
MLPA è ñåêâåíèðîâàíèå ãåíà/ïàíåëè ãåíîâ 
íå âûÿâëÿþò ïðè÷èííîãî âàðèàíòà, òðåáóåò-
ñÿ èññëåäîâàíèå ñ áîëåå øèðîêèì ïîêðûòèåì 
ãåíîìà (ïîëíîãåíîìíîå/ïîëíîýêçîìíîå ñåêâå-
íèðîâàíèå), íåñêîëüêî ïàöèåíòîâ ïðîõîäèëè 
äèàãíîñòèêó â ôîíäå «Ãåíîì æèçíè».

Ïîçäíèé äèàãíîç ÌÄÄ îçíà÷àåò, ÷òî íàä-
ëåæàùåå êîìïëåêñíîå ëå÷åíèå, â ò.÷. è ïàòîãå-
íåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ, äëÿ ðåáåíêà íå ïðîâîäèòñÿ 
òîãäà, êîãäà ýòî âîçìîæíî, îïòèìàëüíî, êëè-
íè÷åñêè ýôôåêòèâíî è óæå íåîáõîäèìî [11]. 
Òåðàïåâòè÷åñêîå îêíî äëÿ ÌÄÄ – íåñêîëüêî 
ëåò, ïîêà ñîõðàííû ìûøöû. Âîâðåìÿ íàçíà÷åí-
íàÿ è ïðîâîäèìàÿ êîìïëåêñíàÿ òåðàïèÿ óâåëè-
÷èâàåò ýíåðãèþ è ñèëó ðåáåíêà, äîêàçàòåëüíî 
çàìåäëÿåò ïðîãðåññèðîâàíèå çàáîëåâàíèÿ, ñíè-
æàåò ñìåðòíîñòü îò âñåõ ïðè÷èí, ïðåäóïðåæäà-
åò ôîðìèðîâàíèå òÿæåëûõ èíâàëèäèçèðóþùèõ 
îñëîæíåíèé, îáåñïå÷èâàÿ ïðîäëåíèå ñïîñîáíî-
ñòè ê ñàìîñòîÿòåëüíîé õîäüáå íà ãîäû, óëó÷-
øåíèå êà÷åñòâà è ïðîäîëæèòåëüíîñòè æèçíè 
[11, 31]. 

«Çàâåñà» íåâåðíûõ äèàãíîçîâ ÌÄÄ

Ïðè íàëè÷èè ñîâðåìåííîé ãåíîäèàãíîñòèêè 
ïðîáëåìà âûÿâëåíèÿ ÌÄÄ â ÐÔ ñâÿçàíà â áîëü-
øåé ñòåïåíè ñ íèçêîé èíôîðìèðîâàííîñòüþ è 
íàñòîðîæåííîñòüþ ïåäèàòðîâ è äðóãèõ âðà÷åé 
ïåðâè÷íîãî ïîëèêëèíè÷åñêîãî çâåíà. Â íàñòî-
ÿùåå âðåìÿ íà âîîðóæåíèè ó âðà÷à èìååòñÿ 
äîñòàòî÷íî øèðîêèé ñïåêòð äèàãíîñòè÷åñêèõ 
âîçìîæíîñòåé, íî, ê ñîæàëåíèþ, ÷àñòîòà äèà-
ãíîñòè÷åñêèõ îøèáîê è ïîçäíåé âåðèôèêàöèè 
íà÷àëüíûõ ñèìïòîìîâ ÌÄÄ ïî-ïðåæíåìó îñòà-
åòñÿ âûñîêîé.

Îñíîâîïîëàãàþùèì ñðåäè êðèòåðèåâ äîñòî-
âåðíîé äèàãíîñòèêè ÌÄÄ ÿâëÿåòñÿ îïðåäåëåíèå 
ãåíåòè÷åñêîé ìóòàöèè, ÷òî ðàññìàòðèâàåòñÿ â 
êà÷åñòâå çîëîòîãî ñòàíäàðòà [29]. Íî äëÿ òîãî, 
÷òîáû íàïðàâèòü ðåáåíêà íà ãåíåòè÷åñêèé àíà-
ëèç, ïåäèàòðó íåîáõîäèìî çàïîäîçðèòü ÌÄÄ, 
íàïðàâèòü ìàëü÷èêà íà îïðåäåëåíèå àêòèâ-
íîñòè ÊÔÊ – ìàðêåðà ìûøå÷íîãî ðàñïàäà. 
Ýòî îáëàñòü îòâåòñòâåííîñòè ïåäèàòðà, êîòî-
ðûé äîëæåí íàñòîðîæèòüñÿ, óâèäåâ ìàëü÷èêà 
îò ãîäà äî 6 ëåò ñ ëþáûìè äâèãàòåëüíûìè è 
ðå÷åâûìè çàäåðæêàìè, ÷àñòûìè ïàäåíèÿìè, 
íåóêëþæåñòüþ, ïñåâäîãèïåðòðîôèåé èêðîíîæ-
íûõ ìûøö, ïðèåìîì Ãîâåðñà, óòîìëÿåìîñòüþ. 
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Ðèñ. 3. Êîëè÷åñòâî ðîññèéñêèõ ïàöèåíòîâ ñ ïîäòâåðæäåííûì äèàãíîçîì ÌÄÄ/ÌÄÁ â 2018–2023 ãã. (äàííûå ÔÃÁÍÓ 
ÌÃÍÖ èì. àêàä. Í.Ï. Áî÷êîâà ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå).
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Â çàùèòó âðà÷åé õî÷åòñÿ ïðèâåñòè ðåçóëü-
òàòû îïðîñà ÁÔ «Ãîðäåé» î òîì, êàêîé áèîõè-
ìè÷åñêèé ìàðêåð íåîáõîäèìî ïðîâåðèòü, ÷òîáû 
èñêëþ÷èòü ÌÄÄ. Â îïðîñå ó÷àñòâîâàëè 150 
âðà÷åé ðàçëè÷íûõ ñïåöèàëüíîñòåé, çàðåãèñòðè-
ðîâàâøèõñÿ äëÿ ó÷àñòèÿ â êîíôåðåíöèè ôîíäà 
«Ìèîäèñòðîôèÿ Äþøåííà: äèàãíîñòèêà, íàä-
ëåæàùèé êëèíè÷åñêèé óõîä è ëå÷åíèå». 76,1% 
ðåñïîíäåíòîâ îòâåòèëè ïðàâèëüíî, óêàçàâ íà 
ÊÔÊ. 

Â ñòðóêòóðå îøèáî÷íûõ äèàãíîçîâ ÌÄÄ 
äîìèíèðóþò: õðîíè÷åñêèé ãåïàòèò, êàðäèîìèî-
ïàòèÿ, ðàõèò, àëèìåíòàðíàÿ ãèïîòðîôèÿ, àñòå-
íè÷åñêèé ñèíäðîì, ãèïîâèòàìèíîç. Íàèáîëåå 
÷àñòûì îøèáî÷íûì äèàãíîçîì ÌÄÄ ó äåòñêèõ 
íåâðîëîãîâ ÿâëÿåòñÿ ïåðèíàòàëüíàÿ ýíöåôàëî-
ïàòèÿ, äåòñêèé öåðåáðàëüíûé ïàðàëè÷ (ÄÖÏ), 
àíîìàëèÿ ðàçâèòèÿ ãîëîâíîãî ìîçãà. Îñíîâàíèåì 
äëÿ ýòèõ äèàãíîçîâ íåðåäêî ÿâëÿëèñü íàðóøå-
íèÿ òå÷åíèÿ ïåðèíàòàëüíîãî ïåðèîäà, çàäåðæêà 
äâèãàòåëüíîãî (72,9%) è ïñèõîðå÷åâîãî (37,1%) 
ðàçâèòèÿ [32]. Íåðåäêî ó äåòåé ñ ÌÄÄ ïðè ïåð-
âûõ ñèìïòîìàõ çàáîëåâàíèÿ íà ïåðâûé ïëàí 
âûñòóïàåò êîñòíî-ñóñòàâíàÿ ïàòîëîãèÿ, ÷òî ñëó-
æèò ïîâîäîì äëÿ îáðàùåíèÿ áîëüíûõ ê îðòîïå-
äó. Îäíàêî êëèíè÷åñêèé äèàãíîç ñïåöèàëèñòîâ 
çà÷àñòóþ îñíîâûâàåòñÿ íà ëîêàëüíûõ èçìåíå-
íèÿõ êîñòíî-ñóñòàâíîé ñèñòåìû ñ âûñòàâëåíèåì 
òàêèõ äèàãíîçîâ, êàê ïëîñêîñòîïèå, âàëüãóñíàÿ 
äåôîðìàöèÿ ñòîï, âðîæäåííàÿ êîñîëàïîñòü, 
êîíòðàêòóðû ãîëåíîñòîïíûõ ñóñòàâîâ, ñêîëèîç 
[32, 33].

Íà ðèñ. 4 ïðåäñòàâëåíû äàííûå îá îñíîâíûõ 
îøèáî÷íûõ äèàãíîçàõ, êîòîðûå âûñòàâëåíû 
äåòÿì ñ ÌÄÄ â ïåðâè÷íîì ïîëèêëèíè÷åñêîì 
ïåäèàòðè÷åñêîì çâåíå, è èõ ðàñïðîñòðàíåííî-
ñòè ïî àíàëèçó èññëåäóåìîé ðîññèéñêîé âûáîð-
êè â 187 ñåìåé [12].  Ïðàâèëüíûé ïåðâè÷íûé 
äèàãíîç ÌÄÄ óñòàíîâëåí ìåíåå ÷åì â ïîëîâèíå 
ñëó÷àÿõ – 47,1% ìàëü÷èêîâ ïîëó÷èëè äèà-
ãíîç ÌÄÄ ñðàçó. Çà÷àñòóþ äåòè äëèòåëüíî 
íàáëþäàþòñÿ ïî ìåñòó æèòåëüñòâà ïî ïîâîäó 
áåçæåëòóøíîãî ãåïàòèòà (25,1%), ïåðèíàòàëü-
íîãî ïîðàæåíèÿ ÖÍÑ (6,4%), ÄÖÏ (2,7%), ÐÀÑ 
(2,7%), ïëîñêîñòîïèÿ, âàëüãóñíîé äåôîðìàöèè 
ñòîï è äð. (ñóììàðíî 16%).

Íàèáîëåå ÷àñòûå èç íåâåðíûõ äèàãíîçîâ ïî 
ðåçóëüòàòàì îïðîñà ñåìåé:

– Ãàñòðîýíòåðîëîãèÿ: áåññèìïòîìíûé ãåïà-
òèò íåóñòàíîâëåííîé ýòèîëîãèè – ñàìûé ÷àñòûé 
ñðåäè íåâåðíûõ äèàãíîçîâ ÌÄÄ (25,1%). 
Òðàíñàìèíàçû (ÀÑÒ è ÀËÒ) ó ìàëü÷èêîâ ñ 
ÌÄÄ ïîâûøåíû â ðàçû â ðåçóëüòàòå öèòîëèçà 
ìûøå÷íûõ, à íå ïå÷åíî÷íûõ êëåòîê, íî íå âñå 
âðà÷è çíàþò îá ýòîé ñâÿçè. Âèäÿ ðåçóëüòàòû 
àíàëèçîâ, âðà÷è ïðåäïîëàãàþò ó ðåáåíêà ãåïà-
òèò è ãîäàìè áåçóñïåøíî ëå÷àò èìåííî åãî, 
ïîêà ìûøå÷íàÿ ïàòîëîãèÿ íå íà÷èíàåò çàÿâ-
ëÿòü î ñåáå â ïîëíûé ãîëîñ.

– Íåâðîëîãèÿ: ïîâðåæäåíèå ìîçãà äî, âî 
âðåìÿ èëè â òå÷åíèå ìåñÿöà ïîñëå ðîäîâ, êîòî-
ðîå ìîæåò ïðèâåñòè ê ñòîéêèì íåâðîëîãè÷å-

ñêèì ïîñëåäñòâèÿì â áîëåå ñòàðøåì âîçðàñòå. 
Ïåðèíàòàëüíîå ïîðàæåíèå ÖÍÑ (ÏÏ ÖÍÑ) 
(6,4%), ÄÖÏ (2,7%). Ìàëü÷èêàì íàçíà÷àþò 
êóðñû ìàññàæà, ýëåêòðîôîðåç, ëå÷åáíóþ ãèìíà-
ñòèêó è íîîòðîïû, áîëüøèíñòâî èç íàçíà÷àåìî-
ãî íå òîëüêî áåñïîëåçíî, íî è âðåäíî ïðè ÌÄÄ.

– Ïñèõèàòðèÿ: ÐÀÑ (2,7%). Ñòàòèñòè÷åñêè 
ðàñïðîñòðàíåííîñòü ÐÀÑ ó ìàëü÷èêîâ ñ ÌÄÄ â 
10 ðàç âûøå, ÷åì â ñðåäíåì â ïîïóëÿöèè. Êîãäà 
âðà÷è âèäÿò ó ìàëü÷èêà ñèìïòîìû ÐÀÑ, âñå 
îñîáåííîñòè äâèæåíèé è ïîâåäåíèÿ ïî óìîë÷à-
íèþ ñïèñûâàþòñÿ íà ÐÀÑ äî «ñðûâà äâèãàòåëü-
íîé êîìïåíñàöèè».

– Îðòîïåäèÿ: â êàæäîì 10-ì ñëó÷àå ðåáåíêó 
îøèáî÷íî ñòàâèòñÿ äèàãíîç «ïëîñêîñòîïèå», îò 
êîòîðîãî åãî «ëå÷èëè» ãîäàìè ñ ïîìîùüþ æåñò-
êîé îðòîïåäè÷åñêîé îáóâè (åùå áîëüøå çàòðóä-
íÿåò è îñëîæíÿåò õîäüáó ðåáåíêà ñ ÌÄÄ), ñòå-
ëåê, ËÔÊ è ìàññàæåé (ïðîòèâîïîêàçàíî). 

– «Âû ïðîñòî òðåâîæíàÿ ìàìî÷êà», «îí æå 
ìàëü÷èê, ïåðåðàñòåò/èìååò ïðàâî».

Íà ñàìîì äåëå, ëó÷øåå ìåñòî, ãäå ìîæíî 
çàìåòèòü ïðîáëåìû ñ ìîòîðèêîé ó ðåáåíêà 
ðàííåãî äîøêîëüíîãî âîçðàñòà – äåòñêàÿ ïëî-
ùàäêà. Ìàìà âèäèò ýòè îòëè÷èÿ – ìàëü÷èê 
íå áåãàåò, íå ïðûãàåò, ïëîõî ïîäíèìàåòñÿ ïî 
ëåñòíèöàì, ÷àñòî è áîëüíî ïàäàåò, ïîòîìó ÷òî 
íå ìîæåò áûñòðî ñãðóïïèðîâàòüñÿ, íå ãîâîðèò 
êàê ñâåðñòíèêè. Ñ ýòèì ìàìà ïðèõîäèò ê âðà÷ó. 
Íåðåäêî ê âðà÷ó ìàìó îòïðàâëÿþò ñîòðóäíè-
êè äåòñêèõ äîøêîëüíûõ ó÷ðåæäåíèé, êîòîðûå 
òîæå çàìå÷àþò ðàçíèöó ìåæäó äåòüìè. Â ðÿäå 
ñòðàí «òðåâîæíîñòü» ìàìû ïî ïîâîäó äâèãà-
òåëüíîãî è ðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ ìàëü÷èêà ÿâëÿ-
åòñÿ ïðÿìûì ïîêàçàíèåì äëÿ òåñòèðîâàíèÿ 
óðîâíÿ ÊÔÊ ñ öåëüþ èñêëþ÷åíèÿ ÌÄÄ.

Ñòåðòîñòü è íåñïåöèôè÷íîñòü ñèìïòîìîâ 
ÌÄÄ â ðàííåì âîçðàñòå ïðèâîäÿò ê òîìó, ÷òî 
áîëåå ïîëîâèíû ïàöèåíòîâ èç òåõ, êòî íàõîäèò-
ñÿ â «âèäèìîé» äëÿ ìåäèöèíû çîíå, ïîëó÷àþò 
êàê ìèíèìóì îäèí íåâåðíûé êëèíè÷åñêèé äèà-
ãíîç [11]. Îïðîñ âðà÷åé ïîçâîëèë âûÿâèòü ïðî-
áåëû â çíàíèÿõ ðàííèõ ñèìïòîìîâ ÌÄÄ ó äåòåé 
òîãî âîçðàñòà, êîòîðûé è íóæåí äëÿ ðàííåé 

ÌÄÄ Ãåïàòèò ÏÏ ÖÍÑ

ÄÖÏ Àóòèçì Äðóãèå íåâåðíûå äèàãíîçû

47,1%

25,1%

16%

6,4%

2,7%

2,7%

Ðèñ. 4. Ðåçóëüòàòû îïðîñà 187 ñåìåé, èìåþùèõ äåòåé ñ 
ÌÄÄ, î ïåðâè÷íî âûñòàâëåííîì äèàãíîçå â ïîëèêëèíè-
÷åñêîì ïåäèàòðè÷åñêîì çâåíå [12]. 
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äèàãíîñòèêè – äî 3 ëåò (ðèñ. 5) (äàííûå îïðîñà 
ñåìåé ÁÔ «Ãîðäåé», ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå).

Ê õîðîøî èçâåñòíûì âðà÷àì ñèìïòîìàì 
ÌÄÄ îòíîñÿòñÿ áûñòðàÿ óòîìëÿåìîñòü è ñòðåì-
ëåíèå ðåáåíêà «íà ðó÷êè» (82,7%), áîëåå ïîëî-
âèíû îïðîøåííûõ ïðàâèëüíî âûäåëèëè òàêèå 
ñèìïòîìû, êàê íåóêëþæåñòü, ïðîáëåìû ñ ðàâ-
íîâåñèåì, çàäåðæêà ìîòîðíîãî ðàçâèòèÿ. Ìåíåå 
ïîëîâèíû îòíåñëè ê ñèìïòîìàì ÌÄÄ ïîâûøå-
íèå óðîâíÿ òðàíñàìèíàç, ñèìïòîìû ÄÖÏ èëè 
ÏÏ ÖÍÑ. Òîëüêî 1/3 ðåñïîíäåíòîâ ïðàâèëüíî 
îòìåòèëè ñëàáîñòü ìûøö ñãèáàòåëåé øåè, ìåíåå 
20% – çàäåðæêó ðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ, îñîáåííî-
ñòè ïîâåäåíèÿ è ñîöèàëüíîãî âçàèìîäåéñòâèÿ.

Ýòî ïðèâîäèò ê ôîðìèðîâàíèþ çàìêíóòîãî 
êðóãà è óâåëè÷åíèþ ñðîêà «äèàãíîñòè÷åñêîé 
îäèññåè» (ðèñ. 6).

Ïðîáåë ìåæäó ìàíèôåñòàöèåé ÌÄÄ 
è ïîñòàíîâêîé ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî 

äèàãíîçà

Íà÷àëî ïðîÿâëåíèÿ ñèìïòîìîâ, êàê, âïðî-
÷åì, ñ áîëüøèíñòâîì îðôàííûõ çàáîëåâàíèé, 
îïåðåæàåò äèàãíîñòèêó íà ãîäû, â ñðåäíåì îò 2 
äî 5 ëåò [29]. Â Ãåðìàíèè è Àâñòðèè åñòü âîç-
ìîæíîñòü ïðåäâàðèòåëüíî ïîñòàâèòü äèàãíîç, 
íå âûõîäÿ èç äîìà. Â Ãåðìàíèè èñïîëüçîâàëè 
ðååñòð ïàöèåíòîâ, à â Àâñòðèè áûë ïðîâåäåí 
on-line îïðîñ ëèö, êîòîðûå óõàæèâàþò çà ïàöè-
åíòàìè. Â Àâñòðèè áûëè ñîáðàíû äàííûå 57 
ïàöèåíòîâ î íà÷àëüíûõ ñèìïòîìàõ çàáîëåâà-
íèÿ, äèàãíîçà è òåðàïèè. Äàííûå èç Ãåðìàíèè 
áûëè ñîïîñòàâèìû ñ àâñòðèéñêèìè. Â ñðåäíåì 
ïåðâûå ñèìïòîìû çàáîëåâàíèÿ ïîÿâëÿëèñü â 
âîçðàñòå 3,1 ãîäà. Íàèáîëåå ÷àñòî îïèñàííûé 
ïåðâûé ñèìïòîì, ïî äàííûì 46% ïàöèåíòîâ, – 
ïðîáëåìû ïðè ïîäúåìå ïî ëåñòíèöå. Ïàöèåíòû 
èç Ãåðìàíèè ñîîáùèëè, ÷òî ïåðâûå ñèìïòîìû 
ïîÿâëÿëèñü â âîçðàñòå 3,06 ëåò. Îêîí÷àòåëüíûé 
äèàãíîç áûë óñòàíîâëåí ñ ïîìîùüþ ìîëåêó-
ëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ èëè áèîï-
ñèè ìûøö. Âðåìÿ ìåæäó ïîÿâëåíèåì ïåðâûõ 
ñèìïòîìîâ è ïîñòàíîâêîé äèàãíîçà ñîñòàâèëî 
7 ìåñ. â Àâñòðèè è 4,7 ìåñ. â Ãåðìàíèè. Äàííûå 

Àâñòðèè è Ãåðìàíèè ïîêàçûâàþò òåíäåíöèþ ê 
áîëåå ðàííåé ïîñòàíîâêå äèàãíîçà ÌÄÄ, â òî 
âðåìÿ êàê âîçðàñò ïîÿâëåíèÿ ñèìïòîìîâ áûë 
àíàëîãè÷åí ïðåäûäóùèì èññëåäîâàíèÿì [34].

Àíàëèç äàííûõ ðîññèéñêîé êîãîðòû ïàöè-
åíòîâ ñ èçâåñòíûì âîçðàñòîì ìàíèôåñòàöèè 
è ãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè ïîçâîëèë îïðå-
äåëèòü, ÷òî çàäåðæêà ìåæäó ìàíèôåñòàöèåé 
ÌÄÄ è ïîñòàíîâêîé ìîëåêóëÿðíîãî äèàãíîçà 
â íàñòîÿùåå âðåìÿ ñîñòàâëÿåò 3 ãîäà 8 ìåñ. 
ïî ìåäèàíå (ðèñ. 7) (äàííûå ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ 
èì. àêàä. Í.Ï. Áî÷êîâà ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). 
Ïîçäíèå ñðîêè äèàãíîñòèêè ÌÄÄ ó ìàëü÷è-
êîâ ìîæíî òàêæå îáúÿñíèòü íåñâîåâðåìåííûìè 
îñìîòðàìè, îòñóòñòâèåì äèíàìè÷åñêîãî íàáëþ-
äåíèÿ, íåâåðíîé äèôôåðåíöèàöèåé íîðìàëüíîãî 
è äåâèàíòíîãî íåâðîëîãè÷åñêîãî ñòàòóñà, íåäî-
ñòàòî÷íûì çíàíèåì íåâðîëîãàìè ïåðâè÷íîãî 
çâåíà ñèíäðîìîëîãèè ÌÄÄ äåòñêîãî âîçðàñòà, 
îøèáî÷íîé òðàêòîâêîé äàííûõ àíàìíåçà.

Àíàëèçèðóÿ ñëîæèâøóþñÿ ñèòóàöèþ, 
ñåãîäíÿ íåîáõîäèìî àêöåíòèðîâàòü âíèìàíèå 
ïåäèàòðîâ íà áàçèñíûõ ðàííèõ êëèíè÷åñêèõ 
ïðèçíàêàõ ÌÄÄ, ñîâîêóïíîñòè äâèãàòåëüíûõ 
è ðå÷åâûõ íàðóøåíèé. Íèçêàÿ âûÿâëÿåìîñòü 
çàáîëåâàíèÿ íà ðàííåé äîñèìïòîìíîé ñòàäèè, 
âûñîêàÿ ÷àñòîòà îøèáî÷íîãî äèàãíîçà, êàê 
ïîçèòèâíîãî, òàê è íåãàòèâíîãî, íåäîîöåíêà 
êëèíè÷åñêèõ è íåéðîôèçèîëîãè÷åñêèõ äèàãíî-

Ïîâûøåíèå ïå÷åíî÷íûõ ïðîá (ÀËÒ, ÀÑÒ, ËÄÃ)

Íåêîòîðûå ñèìïòîìû íàïîìèíàþò ÄÖÏ èëè ÏÏ ÖÍÑ

Îñîáåííîñòè ïîâåäåíèÿ è ñîöèàëüíîãî âçàèìîäåéñòâèÿ

Ðåáåíîê áûñòðî óñòàåò îò õîòüáû è ïðîñèòñÿ íà ðó÷êè

Íåóêëþæåñòü, ïðîáëåìû ñ ðàâíîâåñèåì

Ñëàáîñòü ìûøö øåè

Çàäåðæêà ðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ

Çàäåðæêà ìîòîðíîãî ðàçâèòèÿ

×àñòîòà, %

46,2%

43,7%

15,1%

82,7%

61,8%

57,8%

19,1%

29,4%

Ðèñ. 5. Ðåçóëüòàòû òåñòèðîâàíèÿ âðà÷åé íà çíàíèå ðàííèõ (0–3 ãîäà) íåñïåöèôè÷åñêèõ ñèìïòîìîâ ÌÄÄ ó äåòåé äî 
3 ëåò (n=160) (äàííûå îïðîñà ñåìåé ÁÔ «Ãîðäåé», ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå).

Ïðîãðåññèðîâàíèå
çàáîëåâàíèÿ

Íåïðàâèëüíûé
äèàãíîç

Ðàçâèòèå
îñëîæíåíèé

Íåïðàâèëüíàÿ
òåðàïèÿ

Ðèñ. 6. Ïîðî÷íûé êðóã íåïðàâèëüíûõ äèàãíîçîâ è ïðî-
ãðåññèðîâàíèÿ çàáîëåâàíèÿ. 
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ñòè÷åñêèõ êðèòåðèåâ ñîïðÿæåíû ñ ïîçäíåé äèàã-
íîñòèêîé ÌÄÄ, íåàäåêâàòíîé òàêòèêîé ëå÷å-
íèÿ, ÷òî â êîíå÷íîì èòîãå ïðèâîäèò ê òÿæåëîé 
èíâàëèäèçàöèè ïàöèåíòîâ. Âìåñòå ñ òåì ëèòå-
ðàòóðíûå äàííûå ïîñëåäíèõ ëåò êîíñòàòèðóþò, 
÷òî ðàííåå âûÿâëåíèå íåéðîìûøå÷íîé ïàòî-
ëîãèè ïðè àêòèâíîì íàáëþäåíèè ñïîñîáñòâóåò 
áîëåå áëàãîïðèÿòíîìó è äîáðîêà÷åñòâåííîìó 
òå÷åíèþ çàáîëåâàíèÿ [11, 35–42]. 

Ðåïðîäóêòèâíûå ïëàíû ñåìåé, 
èìåþùèõ äåòåé ñ ÌÄÄ

Ìíîãèå ðîäèòåëè, ó êîòîðûõ ðîäèëñÿ ðåáå-
íîê ñ äàííûì çàáîëåâàíèåì, îòêàçûâàþòñÿ îò 
äàëüíåéøèõ ðåïðîäóêòèâíûõ ïëàíîâ, òàê êàê 
áîÿòñÿ ðîæäåíèÿ âòîðîãî áîëüíîãî ðåáåíêà 
(ðèñ. 8) (äàííûå îïðîñà ñåìåé ÁÔ «Ãîðäåé», 
ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). Ýòî âåäåò íå òîëüêî ê 
ðîñòó äåìîãðàôè÷åñêèõ ïðîáëåì, íî è íàïðÿ-
ìóþ âëèÿåò íà æèçíü îáùåñòâà. Îäèí èç çàêîí-
íûõ ïðåäñòàâèòåëåé ðåáåíêà âûíóæäåí îòêà-
çûâàòüñÿ îò ðàáîòû è ïîñâÿòèòü ñâîþ æèçíü 
ðåáåíêó. Ñàì ïàöèåíò òîæå íå ìîæåò âíîñèòü 
ñâîé âêëàä â æèçíü îáùåñòâà. Ïàöèåíòû ñ 
ÌÄÄ íå âñåãäà çàêàí÷èâàþò øêîëó, â ðåäêèõ 
ñëó÷àÿõ ïîëó÷àþò âûñøåå îáðàçîâàíèå, ñîöèà-
ëèçèðóþòñÿ, ðàáîòàþò. Âñå ýòî âî ìíîãîì ÿâëÿ-
åòñÿ ñëåäñòâèåì ïîçäíåé äèàãíîñòèêè è áîëåå 
ïîçäíåãî íà÷àëà êîìïëåêñíîãî ñòàíäàðòíîãî è 
ïàòîãåíåòè÷åñêîãî ëå÷åíèÿ [11].

Ðàííÿÿ ïîñòàíîâêà äèàãíîçà ïîçâîëÿåò, 
êðîìå ïðî÷åãî, îïðåäåëèòü ñòàòóñ íîñèòåëü-
ñòâà ìóòàöèè â ãåíå DMD ó âñåõ æåíùèí 
ñåìüè, ãäå åñòü äåòè ñ ÌÄÄ, è â äàëüíåéøåì 
ïîçâîëÿåò ñåìüÿì ñäåëàòü îñîçíàííûé ðåïðî-
äóêòèâíûé âûáîð, èçáåãàÿ ðîæäåíèÿ áîëü-
íûõ äåòåé. Â áîëüøèíñòâå ñëó÷àåâ ñðåäíÿÿ 
ðàçíèöà âîçðàñòà ìåæäó äåòüìè ñîñòàâëÿåò 
35 ìåñ. [36], ïîýòîìó äèàãíîñòèêà òðåáóåòñÿ â 
âîçðàñòå îäíîãî ãîäà äëÿ ìàëü÷èêà ñ ÌÄÄ. 

Ïî ðåçóëüòàòàì îïðîñà, 48,4% æåíùèí, 
èìåþùèõ â ñåìüå ñûíà ñ ÌÄÄ, íå ïðîõîäÿò 
ãåíåòè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå, èç òåõ, êòî ýòî ñäå-

ëàë, ïîëîâèíà îêàçàëàñü íîñèòåëÿìè ìóòàöèè â 
ãåíå DMD. Åñëè ãîâîðèòü î ãåíåòè÷åñêîì êîí-
ñóëüòèðîâàíèè ñåìåé, òî â 51,6% ñëó÷àåâ ãåíå-
òèêè ðåêîìåíäîâàëè æåíùèíàì ïðîéòè îáñëå-
äîâàíèå íà íîñèòåëüñòâî ìóòàöèè â ãåíå DMD, 
â 19,8% ðåêîìåíäàöèé íå áûëî, â 18,3% ñëó-
÷àåâ ðåêîìåíäîâàëè îáñëåäîâàíèå òîãäà,  êîãäà 
ñåìüÿ çàïëàíèðóåò ðîæäåíèå äðóãèõ äåòåé, à â 
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Ðèñ. 7. Âîçðàñò ìàíèôåñòàöèè çàáîëåâàíèÿ ó áîëüíûõ ñ ãåíåòè÷åñêè ïîäòâåðæ-
äåííûì äèàãíîçîì ÌÄÄ/ÌÄÁ (n=1625 áîëüíûõ ñ âàðèàíòàìè â ãåíå DMD è 
äîñòóïíûì âîçðàñòîì ìàíèôåñòàöèè) (äàííûå ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ èì. àêàä. Í.Ï. Áî÷-
êîâà ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). 

Äà Íåò Ïîêà äóìàåì, íî íàì ñòðàøíî,
íóæíà êîíñóëüòàöèÿ ñïåöèàëèñòà

Ðåøèëèñü ëè Âû ðîäèòü åùå îäíîãî (èëè áîëåå) ðåáåíêà 
ïîñëå ïîñòàíîâêè äèàãíîçà?
126 îòâåòîâ 

22,2%

25,4%

52,4%

ß – íîñèòåëü ìóòàöèè â ãåíå MDD
ß – íå íîñèòåëü ìóòàöèè â ãåíå MDD
Íå ïðîõîäèëà

Åñëè Âû ïðîøëè ãåíåòè÷åñêóþ äèàãíîñòèêó, 
êàêîâ áûë åå ðåçóëüòàò?
126 îòâåòîâ 

25,4%

48,4%

26,2%

Ðèñ. 8. Ðåçóëüòàòû îïðîñà 126 ñåìåé, èìåþùèõ ðåáåíêà 
ñ ÌÄÄ, î ïëàíàõ íà ðîæäåíèå ïîñëåäóþùèõ äåòåé  (äàí-
íûå îïðîñà ñåìåé ÁÔ «Ãîðäåé» ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). 

Ðèñ. 9. Ðåçóëüòàòû îïðîñà ìàòåðåé äåòåé ñ ÌÄÄ â îòíî-
øåíèè ïðîõîæäåíèÿ èìè ãåíåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ íà 
íîñèòåëüñòâî ìóòàöèè â ãåíå MMD (126 ñåìåé) (äàííûå 
îïðîñà ñåìåé ÁÔ «Ãîðäåé» ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). 
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êàæäîì 10-ì ñëó÷àå ìàìå ãîâîðèëè, ÷òî è òàê 
ïîíÿòíî, ÷òî îíà íîñèòåëüíèöà ìóòàíòíîãî ãåíà 
(ïî ðåçóëüòàòàì îïðîñà ÁÔ «Ãîðäåé» 126 ñåìåé) 
(ðèñ. 9) (äàííûå ïóáëèêóþòñÿ âïåðâûå). 

Íåîíàòàëüíûé ñêðèíèíã

Ïåðñïåêòèâíûì ðåøåíèåì ñåãîäíÿøíåãî 
äíÿ äëÿ ÌÄÄ ÿâëÿåòñÿ ðàííèé ñåëåêòèâíûé 
ñêðèíèíã ìàëü÷èêîâ íà óðîâåíü ÊÔÊ (1, 3 ãîäà), 
à äëÿ áóäóùåãî – âíåäðåíèå íåîíàòàëüíîãî 
ñêðèíèíãà (ÍÑ), êîòîðûé ïîçâîëÿåò âûÿâëÿòü 
áîëüíûõ íà äîñèìïòîìíîé ñòàäèè è âîâðåìÿ 
íà÷èíàòü êîìïëåêñíóþ ñòàíäàðòíóþ è ïàòî-
ãåíåòè÷åñêóþ òåðàïèþ. Ýòî òàêæå ïðåäîòâðà-
ùàåò ðîæäåíèå ïîñëåäóþùèõ áîëüíûõ äåòåé â 
ñåìüÿõ, ïîçâîëÿåò èçìåíèòü íàïðàâëåíèå òåí-
äåíöèè ê íàêîïëåíèþ ãåíåòè÷åñêèõ ìóòàöèé â 
ïîñëåäóþùåì ïîêîëåíèè.

ÍÑ äëÿ âûÿâëåíèÿ ÌÄÄ, êàê è äèàãíîñòè-
êà,  ÿâëÿåòñÿ äâóõóðîâíåâûì [37]:

– Áèîõèìè÷åñêèé òåñò – îïðåäåëåíèå óðîâ-
íÿ ÊÔÊ. Â ìíîãîëåòíèõ ïèëîòíûõ èññëåäî-
âàíèÿõ, ïðîâåäåííûõ â ÑØÀ è Åâðîïå, îïðå-
äåëåí è âàëèäèðîâàí óðîâåíü ÊÔÊ, êîòîðûé 
èñêëþ÷àåò ëîæíîïîëîæèòåëüíûå ðåçóëüòàòû 
è äàåò îäíîçíà÷íûé îòâåò íà íàëè÷èå ÌÄÄ – 
2000 íã/ìë. 

– Ãåíåòè÷åñêîå ïîäòâåðæäåíèå ìóòàöèè 
ãåíà äèñòðîôèíà: ìóëüòèïëåêñíàÿ ëèãàòîçàâè-
ñèìàÿ àìïëèôèêàöèÿ çîíäà (MLPA, âàðèàöèÿ 
ÏÖÐ) – âûÿâëÿþòñÿ äåëåöèè è äóïëèêàöèè 
öåëûõ ýêçîíîâ. Äàííûì ñïîñîáîì îïðåäåëÿåòñÿ 
70% ìóòàöèé ãåíà äèñòðîôèíà. Åñëè MLPA íå 
äàåò ðåçóëüòàòà, ïðèìåíÿåòñÿ ñåêâåíèðîâàíèå 
âñåãî ãåíà, òàêèõ ìóòàöèé îêîëî 20%. 

S.J. Moat ñîàâò. [36] îïóáëèêîâàëè ðåçóëüòà-
òû ðåòðîñïåêòèâíîãî èññëåäîâàíèÿ ÍÑ íà ÊÔÊ, 
êîòîðûé ïðîâîäèëñÿ â Óýëüñå (Àíãëèÿ) íà ïðîòÿ-
æåíèè 21 ãîäà (1990–2011 ãã.).  Çàáîëåâàåìîñòü 
ÌÄÄ çà ïåðèîä ñêðèíèíãà ñîñòàâëÿëà 1:5136 
(195 íà 1 ìëí.) ïî ñðàâíåíèþ ñ 1:4046 (247 íà 
1 ìëí.) äî íà÷àëà ñêðèíèíãà, ò.å. áîëåå ÷åì 
íà 20% óìåíüøèëîñü êîëè÷åñòâî ðîæäåííûõ 
ñ ÌÄÄ ìàëü÷èêîâ. Óìåíüøåíèå ïðîèçîøëî çà 
ñ÷åò ñíèæåíèÿ ðîæäåíèÿ â ñåìüÿõ ïîñëåäóþ-
ùèõ áîëüíûõ äåòåé.

Â ðàáîòå J.R. Mendell è ñîàâò. (2012) ïðè-
âîäÿòñÿ äàííûå ïî ðàçëè÷íûì ïðîãðàììàì 
òåñòèðîâàíèÿ áîëåå 1,8 ìëí. íîâîðîæäåííûõ 
íà ÊÔÊ â ÑØÀ, â ðåçóëüòàòå êîòîðîãî óäà-
ëîñü âûÿâèòü 344 íîâîðîæäåííûõ ìàëü÷èêîâ 
ñ ÌÄÄ [37]. Âñå ïðîãðàììû èñïîëüçîâàëè 
îïðåäåëåíèå óðîâíÿ ÊÔÊ â êà÷åñòâå ïåðâî-
ãî ýòàïà, ðåôåðåíñ çíà÷åíèå ÊÔÊ ñîñòàâëÿ-
ëî 2000 íã/ìë. Ëîæíîïîëîæèòåëüíûå ñëó÷àè 
(ñ ïðèìåíåíèåì áîëåå íèçêèõ ðàçãðàíè÷èâàþ-
ùèõ çíà÷åíèé ÊÔÊ (600–800 åä.)) âêëþ÷àëè 
â îñíîâíîì íå-ÌÄÄ ìûøå÷íûå äèñòðîôèè, 
íàïðèìåð, êîíå÷íîñòíóþ ìûøå÷íóþ äèñòðîôèþ 
(ãåíû DYSF, CAPN3, SGCA, SGCB, SGCC, SGCD, 
FKRP), òàê êàê ïîâûøåíèå óðîâíÿ ÊÔÊ ÿâëÿ-
åòñÿ ïðîÿâëåíèåì äèñòðîôè÷åñêîé ïàòîëîãèè, 

à íå ñïåöèôè÷íî äëÿ ôåíîòèïà ÌÄÄ. Òàêèì 
îáðàçîì, ïîâûøåííûå çíà÷åíèÿ ÊÔÊ íîâîðîæ-
äåííûõ, íå äîñòèãàþùèå óðîâíÿ 2000 íã/ìë, 
ìîãóò ñâèäåòåëüñòâîâàòü î ìàíèôåñòàöèè è 
íàëè÷èè äðóãèõ, ìåíåå çëîêà÷åñòâåííûõ, ÷åì 
ÌÄÄ, ãåíåòè÷åñêè îáóñëîâëåííûõ ìûøå÷íûõ 
äèñòðîôèé. 

Â ðåçóëüòàòå ïåðâîãî ãîäà âûïîëíåíèÿ 
ïèëîòíîãî ïðîåêòà ÍÑ â øòàòå Íüþ Éîðê, ÑØÀ 
(New York State Newborn Screening (NYS NBS) 
Program) ÊÔÊ ïðîòåñòèðîâàíà ó 15 754 íîâî-
ðîæäåííûõ, èç íèõ 147 èìåëè ïîãðàíè÷íûå 
çíà÷åíèÿ, 16 äåòåé áûëè íàïðàâëåíû íà ãåíå-
òè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå, â èòîãå ó 3 ìàëü÷èêîâ 
ïîäòâåðæäåí äèàãíîç ÌÄÄ [38].

Âûñîêèé èíòåðåñ ê ñêðèíèíãó ÌÄÄ ó íîâî-
ðîæäåííûõ â íàñòîÿùåå âðåìÿ íàáëþäàåòñÿ â 
Åâðîïå, ÑØÀ, Àâñòðàëèè, Êèòàå, áëàãîäàðÿ 
ïîääåðæêå çàèíòåðåñîâàííûõ ñòîðîí è ïîÿâëå-
íèþ ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè ÌÄÄ, êîòîðàÿ 
ìîæåò îêàçàòüñÿ áîëåå ýôôåêòèâíîé ïðè íà÷àëå 
ëå÷åíèÿ äî ïîÿâëåíèÿ ïåðâûõ ñèìïòîìîâ çàáî-
ëåâàíèÿ [9].

Â Òàéâàíå â 2021 ã. ÌÄÄ áûëà âûáðàíà äëÿ 
ÍÑ. Â ñóõèõ ïÿòíàõ êðîâè ïðîâîäèëè àíàëèç 
ìûøå÷íîé ÌÌ-èçîôîðìû ÊÔÊ. Ñóáúåêòàì ñ 
ïîâûøåíèåì óðîâíÿ ÊÔÊ ïðè ïåðâîì ñêðèíèí-
ãå ïðåäëàãàëè ïðîâåñòè ïîâòîðíûé òåñò ÷åðåç 
2 íåä. Ïàíåëü ïîëíîýêçîìíîãî ñåêâåíèðîâàíèÿ 
(WES) äëÿ îïðåäåëåíèÿ ìóòàöèè äèñòðîôèíà 
è äðóãèõ ãåíîâ, ñâÿçàííûõ ñ íåðâíî-ìûøå÷-
íîé ñèñòåìîé, áûëà ïðèìåíåíà äëÿ ïîäòâåðæ-
äåíèÿ ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî äèàãíîçà. 
Â òå÷åíèå 1 ãîäà 50 572 íîâîðîæäåííûõ (26 130 
ñóáúåêòîâ ìóæñêîãî ïîëà) ïðîøëè ñêðèíèíã 
ÊÔÊ â ñðåäíåì â âîçðàñòå 2 äíåé (SD 1 äåíü). 
Ñðåäè íèõ ó 632 (1,2%) áûë ïîâûøåííûé óðî-
âåíü ÊÔÊ. Ïîâòîðíûé ñêðèíèíã óðîâíÿ ôåð-
ìåíòà â ñðåäíåì âîçðàñòå 14 äíåé (SD 8 äíåé) 
ïîäòâåðäèë âûñîêèå çíà÷åíèÿ ôåðìåíòà ó 14 
ïàöèåíòîâ, â èòîãå ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèé 
äèàãíîç ÌÄÄ ïîäòâåðæäåí ó 3 íîâîðîæäåííûõ. 
×àñòîòà ÌÄÄ íà Òàéâàíå ñîñòàâèëà, ñîãëàñíî 
äàííîìó èññëåäîâàíèþ, 1:8710 íîâîðîæäåííûõ 
ìàëü÷èêîâ [39].

ÍÑ ÿâëÿåòñÿ âàæíîé ïðîôèëàêòè÷åñêîé 
ïðîãðàììîé îáùåñòâåííîãî çäðàâîîõðàíåíèÿ 
äëÿ ðàííåãî âûÿâëåíèÿ çàáîëåâàíèé, ëå÷å-
íèå êîòîðûõ ìîæåò ïðèâåñòè ê çíà÷èòåëüíî-
ìó ñíèæåíèþ çàáîëåâàåìîñòè è ñìåðòíîñòè. 
Ïîçäíÿÿ äèàãíîñòèêè ÌÄÄ [12] è äîñòóï-
íîñòü â íàñòîÿùåå âðåìÿ òàêèõ ïðåïàðàòîâ, 
êàê ÃÊÑ, àòàëóðåí, ýòåïëèðñåí, ãîëîäèðñåí, 
âèëòîëàðñåí, ãåíîòåðàïèÿ ìèêðîäèñòðîôèíà-
ìè è äðóãèå ðàçðàáàòûâàåìûå ïðåïàðàòû, 
êîòîðûå óëó÷øàþò êëèíè÷åñêîå ñîñòîÿíèå 
ïðè ðàííåì íà÷àëå ïðèåìà, äåëàþò öåëå-
ñîîáðàçíûì ââåäåíèå ÍÑ ÌÄÄ ïî ðóòèí-
íîìó òåñòó îïðåäåëåíèÿ ìàðêåðà ÌÄÄ – 
ÊÔÊ-ÌÌ [37–40]. Âêëþ÷åíèå ÌÄÄ â ñèñòåìó 
ÍÑ â ÐÔ ïîçâîëèò âûÿâëÿòü áîëüíûõ ìàëü÷è-
êîâ ñðàçó ïîñëå ðîæäåíèÿ, îáåñïå÷èâàòü íàäëå-
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æàùèé óõîä çà ðåáåíêîì, èçáåãàòü íåíóæíûõ 
äèàãíîñòè÷åñêèõ ìåðîïðèÿòèé è ìåäèöèíñêèõ 
èíòåðâåíöèé, â öåëîì ñîêðàòèòü êîëè÷åñòâî 
ðîæäàåìûõ äåòåé ñ ÌÄÄ è ñíèçèòü íàãðóçêó 
íà ñåìüè è îáùåñòâî.

Ðîññèéñêèé îïûò ðàííåé äèàãíîñòèêè ÌÄÄ

Íàèáîëåå ðàííèì äîêëèíè÷åñêèì ïðèçíà-
êîì ÌÄÄ ÿâëÿåòñÿ ïîâûøåíèå óðîâíÿ ÊÔÊ 
â êðîâè. Ó ïàöèåíòîâ ñ ÌÄÄ ýòîò ïîêàçàòåëü 
ïîâûøåí â 10–100 ðàç. Ýòîò ïàòîãíîìîíè÷íûé 
ïðèçíàê õàðàêòåðåí äëÿ ÌÄÄ ñ ðîæäåíèÿ [40]. 
Â òå÷åíèå 2020–2021 ãã. â Ìîñêâå (ÃÊ «Ìàòü 
è Äèòÿ») ïðîõîäèë ïèëîòíûé ïðîåêò ïî ÍÑ 
äëÿ âûÿâëåíèÿ ÌÄÄ (íåîïóáëèêîâàííûå äàí-
íûå). Ïðîòåñòèðîâàíû 987 ìàëü÷èêîâ è 932 
äåâî÷êè. Âûÿâëåíî ïîâûøåíèå ÊÔÊ–ÌÌ ó 
îäíîãî íîâîðîæäåííîãî ìàëü÷èêà (3630 íã/ìë). 
Ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå ìåòî-
äîì MLPA ïîäòâåðäèëî íàëè÷èå êðóïíîé 
äóïëèêàöèè ýêçîíîâ 8–11 ãåíà DMD â ãåìèçè-
ãîòíîì ñîñòîÿíèè.

Àêòóàëüíûå è ñîöèàëüíî-çíà÷èìûå ïèëîò-
íûå ïðîåêòû ïî ðàííåé äèàãíîñòèêå ÌÄÄ 
ñ ïîìîùüþ ñåëåêòèâíîãî ñêðèíèíãà ÊÔÊ 
ïðè ïðîôèëàêòè÷åñêîì îñìîòðå äåòåé 1 ãîäà 
çàïëàíèðîâàíû è çàïóñêàþòñÿ â Ðîññèéñêîé 
Ôåäåðàöèè. Îíè ñòàðòóþò â 2024 ã. â Ñàíêò-
Ïåòåðáóðãå, Ìîñêîâñêîé îáëàñòè, ×å÷íå.

Äëÿ âûÿâëåíèÿ ïàöèåíòîâ-äåòåé ñòàð-
øå 3 ëåò öåëåñîîáðàçíî èñïîëüçîâàòü è âíå-
äðèòü îïûò Øèøêèíîé Å.Â., ðåàëèçîâàííûé 
â Êðàñíîÿðñêîì êðàå [25]. Äàííûé ïîäõîä 
áûë âíåäðåí âî âñå ñòàöèîíàðû Êðàñíîÿðñêà 
è Êðàñíîÿðñêîãî êðàÿ ïî÷òè 9 ëåò íàçàä, 
÷òî ïîçâîëèëî çíà÷èòåëüíî óâåëè÷èòü âûÿâ-
ëÿåìîñòü îðôàííîé ïàòîëîãèè â êðàå, â ò.÷. è 
ÌÄÄ. Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü êîëè÷åñòâî äåòåé ñ 
ÌÄÄ â ðåãèîíå ñîîòâåòñòâóåò ðàñ÷åòíûì ýïèäå-
ìèîëîãè÷åñêèì äàííûì. Áîëåå òîãî, 25% äèàã-
íîçîâ áûëî óñòàíîâëåíî â âîçðàñòå äî 3 ëåò. 
Â ðåçóëüòàòå 100% äåòåé â Êðàñíîÿðñêîì ðåãè-
îíå ïîëó÷àþò ñòàíäàðòíóþ ÃÊÑ-òåðàïèþ, 38% 
ïàöèåíòîâ – ïàòîãåíåòè÷åñêóþ òåðàïèþ. Ýòîò 
óíèêàëüíûé äëÿ Ðîññèè ïðèìåð äåìîíñòðèðóåò 
ïðîñòîòó àëãîðèòìà, îòñóòñòâèå íåîáõîäèìîñòè 
äîïîëíèòåëüíîãî ôèíàíñèðîâàíèÿ (âñå èññëå-
äîâàíèÿ âõîäÿò â ÎÌÑ) è âûñîêóþ ðåçóëüòà-
òèâíîñòü [25]. Îí, áåçóñëîâíî, íóæäàåòñÿ â 
ðàñïðîñòðàíåíèè è ïîâñåìåñòíîì âíåäðåíèè è 
ïîçâîëÿåò íàéòè òåõ äåòåé, êîòîðûå â ñèëó âîç-
ðàñòà èëè äðóãèõ îáñòîÿòåëüñòâ íå ïîïàäàþò â 
ñåëåêòèâíûé ñêðèíèíã â âîçðàñòå 1 ãîäà.

Ãåíîäèàãíîñòèêà – îñíîâà âûáîðà 
è íàçíà÷åíèÿ ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè

Îêîí÷àòåëüíûé äèàãíîç ÌÄÄ ïîñëå îáíàðó-
æåíèÿ çàïîðîãîâûõ çíà÷åíèé ÊÔÊ ïðîèñõîäèò 
ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèì ñïîñîáîì. Çîëîòûì 
ñòàíäàðòîì ÿâëÿåòñÿ MLPA. Ìåòîä íàïðàâëåí 
íà âûÿâëåíèå êðóïíûõ äåëåöèé è äóïëèêàöèé 
ãåíà DMD, êîòîðûå â ñóììå ñîñòàâëÿþò 75% îò 

âñåõ âñòðå÷àþùèõñÿ ìóòàöèé. Âûÿâëÿåò ìàëûå 
è òî÷êîâûå ìóòàöèè ñåêâåíèðîâàíèå íîâîãî 
ïîêîëåíèÿ (NGS), êîòîðîå ïîçâîëÿåò íàéòè 98% 
ìóòàöèé â ãåíå. Â ñëó÷àå âûÿâëåíèÿ òî÷êîâûõ 
ìóòàöèé òðåáóåòñÿ ïîäòâåðæäåíèå ðåçóëüòàòîâ 
ìåòîäîì ïðÿìîãî ñåêâåíèðîâàíèÿ ïî Ñåíãåðó 
[10]. Äëÿ äèàãíîñòèêè ÌÄÄ ýòîò ìåòîä âïåðâûå 
áûë èñïîëüçîâàí â 2004 ã., à ñ 2016 ã. îí èñïîëü-
çóåòñÿ â êà÷åñòâå îñíîâíîãî [13].

Ëàáîðàòîðèÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêè ÔÃÁÍÓ 
«Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð èì. àêàä. 
Í.Ï. Áî÷êîâà» ïðîâîäèò íå òîëüêî äèàãíîñòèêó 
ýòîãî çàáîëåâàíèÿ, íî è ïðåäëàãàåò ìåäèêî-
ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå íà áþäæåòíîé 
îñíîâå. Ïðîâåäåíèå MLPA âîçìîæíî ïðè ñîáëþ-
äåíèè ñëåäóþùèõ óñëîâèé: ïàöèåíò ìóæñêî-
ãî ïîëà, íàëè÷èå êëèíè÷åñêè óñòàíîâëåííîãî 
äèàãíîçà ÌÄÄ èëè ðåçêî ïîâûøåííûé óðî-
âåíü ÊÔÊ â àíàëèçå êðîâè (áîëåå 1000 íã/ìë). 
Ëå÷àùèé âðà÷ äîëæåí ñâÿçàòüñÿ ñ ÔÁÃÍÓ 
ÌÃÍÖ èì. Í.Ï. Áî÷êîâà ïî íîìåðó òåëåôîíà 
áåñïëàòíîé ãîðÿ÷åé ëèíèè. Åìó ñîîáùàò, êàêèå 
äîêóìåíòû íóæíî çàïîëíèòü è êàê âçÿòü êðîâü 
ó ïàöèåíòà. Òðàíñïîðòèðîâêà æèäêîé êðîâè 
ñ ÝÄÒÀ áóäåò îñóùåñòâëåíà â ëàáîðàòîðèþ 
ÔÁÃÍÓ ÌÃÍÖ èì. Í.Ï. Áî÷êîâà áåñïëàòíî [41].

Ïðåöèçèîííàÿ ãåíîäèàãíîñòèêà âàæíà åùå 
è ïîòîìó, ÷òî èìåþùàÿñÿ íà ñåãîäíÿøíèé äåíü 
ïàòîãåíåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ ÿâëÿåòñÿ òàðãåòíîé 
è ïîäõîäèò îïðåäåëåííûì òèïàì è ëîêàëèçà-
öèÿì ìóòàöèé, ò.å. ãåíîäèàãíîñòèêà ÿâëÿåòñÿ 
îñíîâîé âûáîðà è íàçíà÷åíèÿ ïàòîãåíåòè÷åñêîé 
òåðàïèè ïðè ÌÄÄ (ðèñ. 10).

Âàæíîñòü ðàííåé äèàãíîñòèêè ÌÄÄ íàïðÿ-
ìóþ ñâÿçàíà ñ âîçìîæíîñòüþ íàçíà÷åíèÿ êîì-
ïëåêñíîé ñòàíäàðòíîé è ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðà-
ïèè (ðèñ. 10).

Ñòàíäàðòíàÿ è ïàòîãåíåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ 
ÌÄÄ

Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü åñòü äâà «çîëîòûõ» 
ñòàíäàðòà òåðàïèè áîëüíûõ ÌÄÄ äåòåé – ÃÊÑ- 
è ôèçè÷åñêàÿ òåðàïèÿ, êîòîðûå ïîçâîëÿþò 
äîêàçàòåëüíî çàìåäëèòü òå÷åíèå çàáîëåâà-
íèÿ, ïðåäóïðåäèòü èíâàëèäèçàöèþ, ñíèçèòü 
ñìåðòíîñòü îò âñåõ ïðè÷èí. Â ïîñëåäíèå ãîäû 
ïðèøëè â êëèíè÷åñêóþ ïðàêòèêó ðîññèéñêîãî 
çäðàâîîõðàíåíèÿ ïàòîãåíåòè÷åñêèå òàðãåòíûå 
ïðåïàðàòû, êîòîðûå çàìåäëÿþò òå÷åíèå ÌÄÄ 
è ïîäõîäÿò äëÿ îïðåäåëåííûõ ÷àñòî âñòðå÷à-
þùèõñÿ ìóòàöèé. Òàêæå âàæíî ïðàâèëüíî è 
ñâîåâðåìåííî èõ íàçíà÷àòü.

Êëèíè÷åñêèé ýôôåêò íîâûõ ïàòîãåíåòè÷å-
ñêèõ ïðåïàðàòîâ òàðãåòíîé è óíèâåðñàëüíîé 
òåðàïèè ÌÄÄ çàâèñèò îò èõ ñâîåâðåìåííîãî 
äîñèìïòîìíîãî èñïîëüçîâàíèÿ â ñî÷åòàíèè ñ 
êîìïëåêñíîé ñòàíäàðòíîé òåðàïèåé, ðåêîìåí-
äîâàííîé äëÿ äàííîé íîçîëîãèè. Äëÿ òåðàïèè 
íóæíà òî÷êà ïðèëîæåíèÿ – èíòàêòíûå ìûøöû. 
Ñ âîçðàñòîì ìûøöû çàìåùàþòñÿ ñîåäèíèòåëü-
íîé è æèðîâîé òêàíüþ, óìåíüøàåòñÿ èõ äîñòóï-
íîñòü äëÿ ïðåïàðàòîâ. ×åì ñòàðøå ïàöèåíò, ÷åì 
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áîëüøå âûðàæåíà äèñòðîôèÿ ìûøö, òåì ìåíü-
øå êëèíè÷åñêèé ýôôåêò îò òåðàïèè. 

Áîëüøèíñòâî äåéñòâóþùèõ ðåêîìåíäàöèé 
ïî íàçíà÷åíèþ ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè îïðå-
äåëÿþò âîçðàñò íà÷àëà òåðàïèè ñ 2–3 ëåò, ñðàçó 
ïîñëå ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè, 
çàìåñòèòåëüíîé ãåíîòåðàïèè ìèêðîäèñòðîôè-
íîì íà îñíîâå AAV âèðóñîâ – îò 4 äî 5 ëåò. 
Ê ñîæàëåíèþ, ñðåäíèé âîçðàñò äèàãíîñòèêè 
ÌÄÄ â ÐÔ – áîëåå 7 ëåò, ò.å. äåòè ïîëó÷àþò äèà-
ãíîç ïîçäíåå, ÷åì òîãî òðåáóåò èíñòðóêöèÿ äëÿ 
ïðåïàðàòà ñ öåëüþ ïîëó÷åíèÿ ìàêñèìàëüíîãî 
êëèíè÷åñêîãî ýôôåêòà. Ïðåïàðàòû íå ïîïàäàþò 
â îïòèìàëüíîå òåðàïåâòè÷åñêîå îêíî (ðèñ. 11).

ÃÊÑ âî âñåì ìèðå ïðèçíàíû «çîëîòûì ñòàí-
äàðòîì» òåðàïèè ÌÄÄ. Ïðè ñâîåâðåìåííîé èíè-
öèàöèè òåðàïèè ÃÊÑ äîñòîâåðíî óâåëè÷èâàåòñÿ 
ïåðèîä àìáóëàòîðíîñòè íà íåñêîëüêî ëåò [36]. 
Ïðåïàðàòû ýòîé ãðóïïû óìåíüøàþò âîñïàëåíèå 
â ìûøå÷íîé òêàíè, êîëè÷åñòâî íåêðîòèçèðî-
âàííîé ìûøå÷íîé òêàíè, çàìåäëÿþò ïðîöåññû 
ôèáðîçà è îòñðî÷èâàþò æèðîâîå ïåðåðîæäåíèå 
ìûøö. Ïðåïàðàòîì âûáîðà â íàñòîÿùåå âðåìÿ 
ÿâëÿåòñÿ äåôëàêàçàêîðò. Íàèáîëåå áëàãîïðèÿò-
íûì ñðîêîì äëÿ íà÷àëà ãîðìîíàëüíîé òåðàïèè 
ÿâëÿåòñÿ âîçðàñò 4–6 ëåò. Èìåííî â ýòîì âîçðàñ-
òå äîñòàòî÷íî áîëüøàÿ ÷àñòü ìûøå÷íîé òêàíè 
îñòàåòñÿ íåïîâðåæäåííîé (ðèñ. 11). Íîâûé äèñ-
ñîöèàòèâíûé ÃÊÑ-ïðåïàðàò – âàìîðîëîí, îäî-
áðåí ìåæäóíàðîäíûìè ðåãóëÿòîðàìè äëÿ ëå÷å-

íèÿ äåòåé ñ ÌÄÄ ñ âîçðàñòà 2 ëåò, óæå äîñòóïåí 
ïàöèåíòàì â ðÿäå åâðîïåéñêèõ ñòðàí [40].

Â òå÷åíèå íåñêîëüêèõ ïîñëåäíèõ ëåò ðîñ-
ñèéñêèì ïàöèåíòàì ñòàëà äîñòóïíà ïàòîãåíåòè-
÷åñêàÿ òåðàïèÿ. Ïåðâûì ïðåïàðàòîì, ïîÿâèâ-
øèìñÿ è çàðåãèñòðèðîâàííûì â ÐÔ äëÿ òåðàïèè 
ÌÄÄ, ñòàë àòàëóðåí. Åãî ìåõàíèçì äåéñòâèÿ 
íàïðàâëåí íà âîññòàíîâëåíèå ðàìêè ñ÷èòûâàíèÿ 
ïðè íîíñåíñ-ìóòàöèÿõ [42] è ñèíòåç ïîëíîðàç-
ìåðíîãî äèñòðîôèíà. Íåîáõîäèìî îòìåòèòü, ÷òî 
àòàëóðåí ïðèìåíÿåòñÿ òîëüêî ó ïàöèåíòîâ ñ 
íîíñåíñ-ìóòàöèÿìè, êîòîðûå ôîðìèðóþò ïðå-
æäåâðåìåííûé ñòîï-êîäîí. Ïðèåì ïðåïàðàòà 

Ñåêâåíèðîâàíèå 
ãåíîìà

Ñåêâåíèðîâàíèå ãåíà 
è/èëè ïàíåëè ãåíîâ 

íà ìûøå÷íûå 
äèñòðîôèè

Ïðè îòñóòñòâèè ÌÄÄ 
â ñåìåéíîì àíàìíåçå: 
çàäåðæêà ìîòîðíîãî 
è ðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ

Äèàãíîç ìèîäèñòðîôèÿ Äþøåííà ïîäòâåðæäåí

Ñêðèíèíã íà ÌÄÄ
êîíöåíòðàöèè ÊÔÊ

Ïðè íàëè÷èè ÌÄÄ 
â ñåìåéíîì àíàìíåçå: 

ëþáàÿ çàäåðæêà ìîòîðíîãî 
èëè ðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ

Ðåáåíîê 
ñ íåîáúÿñíèìûì 

ïîâûøåíèåì 
òðàíñàìèíàç

Äèàãíîç ÌÄÄ 
èñêëþ÷åí, ðàññìîòðåòü 

àëüòåðíàòèâíûå 
äèàãíîçû

Ñòàíäàðòû òåðàïèè: ãëþêîêîðòèêîñòåðîèäû äåôëàçàêîðò (ïîñëå 3–4 ëåò) èëè âàìîðîëîí 
(ïîñëå 2 ëåò), âèòàìèí D, ôèçè÷åñêàÿ òåðàïèÿ, ðåàáèëèòàöèÿ, óìåðåííàÿ ôèçè÷åñêàÿ 

àêòèâíîñòü, êàðäèîïðîôèëàêòèêà è êàðäèîïðîòåêöèÿ, ïñèõîëîãè÷åñêàÿ ïîìîùü. 
Äîïîëíèòåëüíî ïàòîãåíåòè÷åñêàÿ òåðàïèÿ ñ ó÷åòîì òèïà è ðàñïîëîæåíèÿ ìóòàöèè.

Ïîèñê äåëåöèé/
äóïëèêàöèé

ãåíà äèñòðîôèíà

Ëå÷åíèå
êàçèìåðñåíîì

Ëå÷åíèå
ýòåïëèðñåíîì

Ëå÷åíèå
âèëòîëàðñåíîì,
ãîëîäèðñåíîì

Ëå÷åíèå
SRP-9001

(äåëàíäèñòðîãåí
ìîêñåïàðâîâåê)

Ëå÷åíèå
àòàëóðåíîì

Êðóïíûå äåëåöèè, 
êîððåêòèðóåìûå 

ïðîïóñêîì ýêçîíà 45

Êðóïíûå äåëåöèè, 
êîððåêòèðóåìûå 

ïðîïóñêîì ýêçîíà 51

Êðóïíûå äåëåöèè, 
êîððåêòèðóåìûå 

ïðîïóñêîì ýêçîíà 53

Íîíñåíñ-ìóòàöèè 
ñ îáðàçîâàíèåì 

ñòîï-êîäîíà, âîçðàñò 
ñòàðøå 2-õ ëåò, 
âåñ áîëåå 12 êã

Èñêëþ÷àþòñÿ ïàöèåíòû 
ñ äåëåöèÿìè â ýêçîíå 8 

è/èëè ýêçîíå 9 è òèòðàìè 
ïðåäñóùåñòâóþùèõ àíòèòåë 

ê âèðóñó AAVrh74 áîëåå 1:400. 
Âîçðàñò íàçíà÷åíèÿ òåðàïèè 

îò 4 äî 5 ëåò.

Ðèñ. 10. Àëãîðèòì äåéñòâèé âðà÷à äëÿ äèàãíîñòèêè, âåäåíèÿ è êîìïëåêñíîé òåðàïèè ïàöèåíòîâ ñ ÌÄÄ [40].

0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

Áåç âîçðàñòíûõ îãðàíè÷åíèé, 
ñðàçó ïîñëå ïîñòàíîâêè äèàãíîçà

(âîçðàñò, ãîäû)

Âèëòîëàðñåí, Ãîëîäèðñåí,
 Êàçèìåðñåí, Ýòåïëèðñåí
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Ñðåäíèé âîçðàñò
äèàãíîñòèêè

Áîëåå 7 ëåò

Ðèñ. 11. Ðåêîìåíäóåìûé âîçðàñò íàçíà÷åíèÿ ïàòîãåíåòè-
÷åñêîé òåðàïèè ïðè ÌÌÄ  [40, 44–48].



89

Ð
Å
Ä

Ê
À

ß
  

Ï
À

Ò
Î

Ë
Î

Ã
È

ß

ïðèâîäèò ê ïðî÷èòûâàþ ñòîï-êîäîíà, â ðåçóëü-
òàòå ÷åãî ñèíòåçèðóåòñÿ ïîëíîðàçìåðíûé äèñ-
òðîôèí. Àòàëóðåí ïðåäíàçíà÷åí äëÿ ïàöèåí-
òîâ ñ íîíñåíñ-ìóòàöèÿìè, êîëè÷åñòâî êîòîðûõ 
18–20% îò îáùåãî êîëè÷åñòâà áîëüíûõ ÌÄÄ â 
ÐÔ. Âîçðàñò íà÷àëà òåðàïèè – 2 ãîäà.

Äðóãèì ïðèìåíÿåìûì òàðãåòíûì âàðèàí-
òîì ïàòîãåíåòè÷åñêîãî ëå÷åíèÿ ÌÄÄ ÿâëÿåòñÿ 
òåðàïèÿ äëÿ ïðîïóñêà ýêçîíîâ. Ýòîò âàðèàíò 
òåðàïèè âîçìîæåí ïðè îïðåäåëåííûõ äåëåöè-
ÿõ ãåíà äèñòðîôèíà. Ìåòîä ïðîïóñêà ýêçîíîâ 
çàêëþ÷àåòñÿ â âîçìîæíîñòè «ñêðûòü» ñîñåäíèé 
ñ äåëåòèðîâàííûìè ýêçîí â ïðîöåññå ñïëàéñèí-
ãà ìÐÍÊ è âîññòàíîâèòü ðàìêó ñ÷èòûâàíèÿ. 
Ìåõàíèçì äåéñòâèÿ òàêèõ ïðåïàðàòîâ çàêëþ÷à-
åòñÿ â ñâÿçûâàíèè àíòèñìûñëîâûõ îëèãîíóêëåî-
òèäîâ (ÀÎÍ), ìàëûõ ñèíòåòè÷åñêèõ ìîëåêóë 
ÐÍÊ, ñ îïðåäåëåííûìè ó÷àñòêàìè öåëåâîé ïðå-
ìÐÍÊ, ÷òî è ïîçâîëÿåò èñêëþ÷èòü èç ïðîöåññà 
ñïëàéñèíãà òàðãåòíûå ó÷àñòêè ÐÍÊ [44–47]. 
Ýòè ïðåïàðàòû òàêæå äàþò âîçìîæíîñòü âîñ-
ñòàíîâèòü ðàìêó ñ÷èòûâàíèÿ è ñèíòåçèðîâàòü 
óêîðî÷åííûé ÷àñòè÷íî ôóíêöèîíàëüíûé äèñ-
òðîôèí. Òåðàïèÿ ÀÎÍ íå èìååò âîçðàñòíûõ 
îãðàíè÷åíèé è ðåêîìåíäîâàíà ê íàçíà÷åíèþ ñ 
ìîìåíòà ïîñòàíîâêè äèàãíîçà (ðèñ. 10 è 11). 
Â íàñòîÿùåå âðåìÿ äåòè ñ ÌÄÄ â ÐÔ ïîëó÷àþò 
4 ïðåïàðàòà äëÿ ïðîïóñêà ýêçîíîâ – âèëòîëàð-
ñåí, ãîëîäåðñåí, êàçèìåðñåí, ýòåïëèðñåí.

Â 2023 ã. â ìèðîâîé êëèíè÷åñêîé ïðàêòè-
êå ïîÿâèëñÿ ïåðâûé ãåíîçàìåñòèòåëüíûé ïðå-
ïàðàò – äåëàíäèñòðîäæåí ìîêñåïàðâîâåê-ðîêë 
(delandistrogene moxeparvovec-rokl, Ýëåâèäèñ®, 
ÄÌÐ). Îí îäîáðåí â ÑØÀ, Îáúåäèíåííûõ 
Àðàáñêèõ Ýìèðàòàõ è ãîñóäàðñòâå Êàòàð äëÿ 
ëå÷åíèÿ àìáóëàòîðíûõ ïàöèåíòîâ ñ ÌÄÄ â âîç-
ðàñòå îò 4 äî 5 ëåò ñ ïîäòâåðæäåííîé ìóòàöèåé. 
Åñòü îãðàíè÷åíèÿ ïî ëîêàëèçàöèè ìóòàöèé – 
îíè íå äîëæíû çàõâàòûâàòü 8-é è/èëè 9-é 
ýêçîíû ãåíà äèñòðîôèíà. Ìåõàíèçì äåéñòâèÿ 
ïðåïàðàòà çàêëþ÷àåòñÿ âî âíåñåíèè ñ ïîìî-
ùüþ AAV-âèðóñà ãåíåòè÷åñêîé êîíñòðóêöèè ñ 
èíôîðìàöèåé îá îñíîâíûõ ó÷àñòêàõ äèñòðîôè-
íà â ìûøå÷íóþ òêàíü. Ïîñëå ââåäåíèÿ ýòîãî 
ïðåïàðàòà ó ðåáåíêà íà÷èíàåò ñèíòåçèðîâàòüñÿ 
ìèêðîäèñòðîôèí [48]. 

Â íàñòîÿùåå âðåìÿ îêîëî 450 ðîññèéñêèõ 
äåòåé ïîëó÷àþò ðàçëè÷íûå òàðãåòíûå ïàòîãå-
íåòè÷åñêèå ïðåïàðàòû ÷åðåç Ôîíä ïîääåðæêè 
äåòåé ñ òÿæåëûìè æèçíåóãðîæàþùèìè è õðî-
íè÷åñêèìè çàáîëåâàíèÿìè, â òîì ÷èñëå ðåäêè-
ìè (îðôàííûìè) çàáîëåâàíèÿìè, «Êðóã äîáðà». 
Äîïîëíèòåëüíî, îêîëî 20 äåòåé ïîëó÷àþò òåðà-
ïèþ ÷åðåç ðåãèîíàëüíûå áþäæåòû çäðàâîîõðà-
íåíèÿ ÐÔ. Â àïðåëå 2024 ã. ýêñïåðòíûé ñîâåò 
ôîíäà «Êðóã äîáðà» îäîáðèë äåëàíäèñòðîäæåí 
ìîêñåïàðâîâåê-ðîêë äëÿ âêëþ÷åíèÿ â ïåðå÷åíü 
äëÿ çàêóïîê. Ïî îöåíêàì ýêñïåðòîâ, â 2024 ã. 
îäíîêðàòíàÿ ãåíîçàìåñòèòåëüíàÿ òåðàïèÿ ìîæåò 
áûòü íàçíà÷åíà ïðèìåðíî 50 ìàëü÷èêàì â âîç-
ðàñòå 4–5 ëåò. Â ñëó÷àå îäîáðåíèÿ ïîïå÷èòåëü-
ñêèì ñîâåòîì ôîíäà ïðåïàðàò ñòàíåò ïÿòûì â 

ðÿäó çàêóïàåìûõ ôîíäîì ëåêàðñòâ äëÿ òåðàïèè 
ÌÄÄ [https://tass.ru/obschestvo/20673553]. 
Ñíèæåíèå âîçðàñòà äèàãíîñòèêè ïîñïîñîáñòâó-
åò òîìó, ÷òî áîëüøå äåòåé íà÷íóò ïîëó÷àòü 
ñòàíäàðòíóþ è ïðè íàëè÷èè ïàòîãåíåòè÷åñêóþ 
òåðàïèþ â îïòèìàëüíûå ñðîêè.

Êëèíè÷åñêàÿ ýôôåêòèâíîñòü êîìïëåêñ-
íîé ñòàíäàðòíîé è ïàòîãåíåòè÷åñêîé òåðàïèè 
çàâèñèò îò ôóíêöèîíàëüíîãî ñîñòîÿíèÿ ïàöè-
åíòà, ñòàäèè ïðîãðåññèðîâàíèÿ çàáîëåâàíèÿ, 
ñîõðàííîñòè ìûøö è äðóãèõ îðãàíîâ è ñèñòåì 
îðãàíèçìà è ìàêñèìàëüíà ïðè äîñèìïòîìíîì 
íà÷àëå ëå÷åíèÿ. Ðåçóëüòàòû, êîòîðûõ ìîæíî 
îæèäàòü, âêëþ÷àþò ñòàáèëèçàöèþ è óëó÷øåíèå 
ôóíêöèîíàëüíîãî ñîñòîÿíèÿ ïàöèåíòîâ, çàìåä-
ëåíèå ïðîãðåññèðîâàíèÿ çàáîëåâàíèÿ, ïðîäëå-
íèå ñïîñîáíîñòè äåòåé õîäèòü íà íåñêîëüêî ëåò, 
óëó÷øåíèå ïîêàçàòåëåé òåñòîâ íà âðåìÿ è ìîòî-
ðèêó, ñîõðàíåíèå ðàáîòû ðóê, ñòàáèëèçàöèþ 
ñîñòîÿíèÿ è ôóíêöèé ñåðäöà è äûõàòåëüíîé 
ñèñòåìû. Äëÿ ïðîÿâëåíèÿ êëèíè÷åñêîé ýôôåê-
òèâíîñòè òåðàïèè òðåáóþòñÿ ìåñÿöû, ýòî âðåìÿ 
èìååòñÿ ó äåòåé òîëüêî ïðè ðàííåé äèàãíîñòèêå 
çàáîëåâàíèÿ è ñâîåâðåìåííîì íà÷àëå òåðàïèè. 

Â ïîñëåäíèå íåñêîëüêî ëåò ñòðåìèòåëüíî 
ìåíÿåòñÿ ñèòóàöèÿ ñ ëå÷åíèåì ðåäêèõ ãåíå-
òè÷åñêèõ çàáîëåâàíèé. Ê ÌÄÄ â íàñòîÿùåå 
âðåìÿ ïðèêîâàíî ïðèñòàëüíîå âíèìàíèå, â ýòîé 
íîçîëîãèè ïðîèñõîäÿò ðàäèêàëüíûå ïåðåìåíû â 
ñâÿçè ñ íàêîïëåíèåì çíàíèé ïî ãåíåòèêå, ïàòî-
ôèçèîëîãèè çàáîëåâàíèÿ, âëèÿíèåì íà òå÷åíèå 
ÌÄÄ ñòàíäàðòîâ òåðàïèè, ïðîãðåññîì â ðàçðà-
áîòêå ïàòîãåíåòè÷åñêèõ ïðåïàðàòîâ. Ìåíÿåòñÿ 
ïàðàäèãìà âåäåíèÿ äåòåé ñ ÌÄÄ, ðàñïðîñòðà-
íÿþòñÿ äîêàçàòåëüíî ýôôåêòèâíûå ñòàíäàðòû 
âåäåíèÿ è ëå÷åíèÿ ïàöèåíòîâ, ñîõðàíÿþùèå 
ñïîñîáíîñòü õîäèòü íà ãîäû, óâåëè÷èâàþùèå 
ïðîäîëæèòåëüíîñòü æèçíè íà äåñÿòèëåòèÿ ïðè 
èçìåíåíèè ê ëó÷øåìó åå êà÷åñòâà.

Çàêëþ÷åíèå 

ÌÄÄ ÿâëÿåòñÿ îäíîé èç ñàìûõ ñëîæíûõ äëÿ 
äèàãíîñòèêè, âåäåíèÿ è ðàçðàáîòêè ïàòîãåíåòè-
÷åñêîé òåðàïèè íåéðîìûøå÷íûõ íîçîëîãèé. 
Ïðè÷èíû: ñòåðòûé äåáþò, ìÿãêèå è âêðàä÷èâûå 
ïåðâûå ñèìïòîìû; çàâåñà íåâåðíûõ äèàãíîçîâ 
(îò ãåïàòèòà äî ÐÀÑ è ïëîñêîñòîïèÿ); ñàìûé 
áîëüøîé ãåí ÷åëîâåêà; îãðîìíîå ðàçíîîáðàçèå 
ìóòàöèé ãåíà äèñòðîôèíà; ìíîãîñòóïåí÷àòàÿ 
äèàãíîñòèêà; ïîëèîãðàííîñòü çàáîëåâàíèÿ (ñêå-
ëåòíàÿ ìóñêóëàòóðà, äèàôðàãìà, ñåðäöå, êîñò-
íàÿ òêàíü, ìîçã); âñå åùå îòñóòñòâèå «óíèâåð-
ñàëüíîé» òåðàïèè – ðå÷ü âñåãäà î êîãîðòå. 

Íåîáõîäèìîñòü èçìåíåíèé â äèàãíîñòèêå 
ÌÄÄ â ÐÔ îáñóæäàåòñÿ óæå íåñêîëüêî ëåò. 
Ðàçðàáîòàíû ìåæäóíàðîäíûå è ðîññèéñêèå 
êëèíè÷åñêèå è ìåòîäè÷åñêèå ðåêîìåíäàöèè 
ïî ìóëüòèäèñöèïëèíàðíîé ïîìîùè ïðè ÌÄÄ. 
Â ñòðàíå íàëàæåíà ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêàÿ 
áåñïëàòíàÿ äèàãíîñòèêà, íî âñå åùå ïðîáëå-
ìà íàéòè äåòåé ðàííåãî äîøêîëüíîãî âîçðàñ-
òà ñ çàïîðîãîâûì âûñîêèì çíà÷åíèåì ÊÔÊ. 
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Ïîâñåìåñòíîå, ñêðèíèíãîâîå òåñòèðîâàíèå ÊÔÊ 
ñïîñîáíî ðåøèòü ýòó ïðîáëåìó, âûâåñòè «íåâè-
äèìûõ» äåòåé ñ ÌÄÄ èç çàâåñû íåâåðíûõ äèà-
ãíîçîâ, îáåñïå÷èòü èì ñâîåâðåìåííóþ äîñèì-
ïòîìíóþ òåðàïèþ, êà÷åñòâî è ïðîäîëæèòåëü-
íîñòü æèçíè. 

Àêòóàëüíîñòü ïîäíèìàåìîé òåìû ìîæåò 
áûòü ðåçþìèðîâàíà ñëåäóþùèì îáðàçîì: ðàí-
íÿÿ äèàãíîñòèêà ÿâëÿåòñÿ ôóíäàìåíòîì ýôôåê-
òèâíîñòè êîìïëåêñíîé è ïàòîãåíåòè÷åñêîé 
òåðàïèè ÌÄÄ. Íåñìîòðÿ íà òî, ÷òî ÌÄÄ ïîêà 
íåëüçÿ âûëå÷èòü ïîëíîñòüþ, îäíàêî çàáîëåâà-
íèå ïîääàåòñÿ ëå÷åíèþ. Ê íàñòîÿùåìó âðåìåíè 
íàêîïëåí îïûò ïðèìåíåíèÿ êîìïëåêñíîé ñòàí-
äàðòíîé òåðàïèè, ÷òî ïîçâîëÿåò ïðåäóïðåäèòü 
ðàçâèòèå òÿæåëûõ èíâàëèäèçèðóþùèõ îñëîæ-
íåíèé áîëåçíè, çàìåäëèòü åå ïðîãðåññèðîâà-
íèå, ñîõðàíèòü èìåþùóþñÿ ôóíêöèîíàëüíóþ 
àêòèâíîñòü äåòåé íà ãîäû. Åñòü êëèíè÷åñêèé 
îïûò ïðèìåíåíèÿ íåñêîëüêèõ òàðãåòíûõ ïàòî-
ãåíåòè÷åñêèõ ïðåïàðàòîâ. Íåëüçÿ íå îòìåòèòü 
âàæíîñòü è âîçìîæíîñòü ñíèæåíèÿ ðèñêîâ ðîæ-
äåíèÿ ïîñëåäóþùèõ äåòåé ñ ÌÄÄ â ñåìüÿõ ïðè 
ñâîåâðåìåííîé äèàãíîñòèêå ïåðâîãî ìàëûøà ñ 
çàáîëåâàíèåì.

Íàêîïëåí äîêàçàòåëüíûé ìåæäóíàðîäíûé 
îïûò ðàííåé ïåðâè÷íîé äèàãíîñòèêè, èññëåäó-
þòñÿ âîçìîæíîñòè âíåäðåíèÿ ÍÑ â ÅÑ, ÑØÀ, 
Êèòàå, Àâñòðàëèè è ìíîãèõ äðóãèõ ñòðàíàõ. 
Â ÐÔ åñòü ñâîé óíèêàëüíûé è ðåçóëüòàòèâíûé 
îïûò âûÿâëåíèÿ äåòåé ñ ÌÄÄ â ðàííåì âîçðàñ-
òå â íåâðîëîãè÷åñêèõ, ãàñòðîýíòåðîëîãè÷åñêèõ, 
èíôåêöèîííûõ ñòàöèîíàðàõ. Òàêàÿ äèàãíîñòè-
êà ïîçâîëÿåò íå òîëüêî ñíèçèòü âîçðàñò, íî è 
óìåíüøèòü êîëè÷åñòâî ïåðâè÷íûõ íåâåðíûõ 
äèàãíîçîâ è ñîêðàòèòü íà ãîäû ïðîäîëæèòåëü-
íîñòü äèàãíîñòè÷åñêîé «îäèññåè».

Áåçóñëîâíî, çàïóñê ïèëîòíûõ ïðîåêòîâ 
ñåëåêòèâíîãî ñêðèíèíãà ÊÔÊ ïðè ïðîôèëàêòè-
÷åñêîì îñìîòðå äåòåé â 1 ãîä – íà÷àëî áîëüøîé 

ãîñóäàðñòâåííîé ïðîãðàììû è èçìåíåíèé ê ëó÷-
øåìó. Âåðîÿòíî, íàñòàëî âðåìÿ âíåñòè ïðàâêè 
â êëèíè÷åñêèå ðåêîìåíäàöèè ïî äèàãíîñòèêå 
ÌÄÄ/ÌÄÁ è ïðîãðàììû îáó÷åíèÿ äëÿ ïåäèàò-
ðîâ è äåòñêèõ íåâðîëîãîâ. È òîãäà ìîæíî íàäå-
ÿòüñÿ, ÷òî ÌÄÄ ïåðåñòàíåò áûòü «íåâèäèìêîé» 
è ãåíåòè÷åñêèì óáèéöåé ìàëü÷èêîâ íîìåð îäèí.

b* =  ="2%!%": âñå àâòîðû â ðàâíîé ñòåïåíè âíåñëè 

ñâîé âêëàä â ðóêîïèñü, ðàññìîòðåëè åå îêîí÷àòåëüíûé 

âàðèàíò è äàëè ñîãëàñèå íà ïóáëèêàöèþ.

t,…=…“,!%"=…, : âñå àâòîðû çàÿâèëè îá îòñóòñòâèè 

ôèíàíñîâîé ïîääåðæêè ïðè ïîäãîòîâêå äàííîé ðóêîïèñè.

j%…- ,*2 ,…2 ! “%": âñå àâòîðû çàÿâèëè îá îòñóò-

ñòâèè êîíêóðèðóþùèõ èíòåðåñîâ.

o!, =…,  ,ƒ =2  : ÎÎÎ «Ïåäèàòðèÿ» îñòàåòñÿ 

íåéòðàëüíûì â îòíîøåíèè þðèñäèêöèîííûõ ïðåòåíçèé 

íà îïóáëèêîâàííûå ìàòåðèàëû è èíñòèòóöèîíàëüíûõ 

ïðèíàäëåæíîñòåé.
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