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Мышечная дистрофия Дюшенна (МДД) — заболевание с Х-сцепленным рецессивным типом наследования, относящееся к группе за-
болеваний с первичным поражением мышц, обусловленное патогенными вариантами в гене DMD и связанное с дисфункцией белка 
дистрофина. Поскольку МДД проявляется постепенным развитием прогрессирующей преимущественно проксимальной мышечной 
слабости, то дифференциальный диагноз в первую очередь проводится в группе миопатий: наследственно обусловленных (конеч-
ностно-поясные мышечные дистрофии, лице-лопаточно-плечевая миодистрофия, врождённые мышечные дистрофии, гликогенозы —  
наиболее часто ювенильная форма гликогеноза II типа) и, значительно реже, врождённых структурных миопатий и других форм нерв-
но-мышечных заболеваний. При проведении дифференциального диагноза у ребёнка с подозрением на МДД тщательно анализиру-
ются возраст начала заболевания, ранние начальные клинические проявления и развитие симптоматики по мере роста, клинико-ге-
неалогический статус, результаты лабораторных (уровень креатинфосфокиназы, аспартат- и аланинаминотрансферазы в сыворотке 
крови), инструментальных (электромиография, магнитно-резонансная томография головного мозга и мышц) и молекулярно-генети-
ческих (полимеразная цепная реакция, мультиплексная амплификация лигированных проб, секвенирование нового поколения, метод 
прямого автоматического секвенирования по Сэнгеру и др.) исследований, а в ряде случаев и данные биопсии мышц. Знание нюансов 
дифференциального диагноза позволяет установить генетический диагноз МДД максимально рано, что чрезвычайно важно для фор-
мирования прогноза заболевания и проведения лечения, в том числе патогенетического, а также необходимо для медико-генетиче-
ского консультирования семей пациентов с МДД.
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Duchenne muscular dystrophy (DMD) is a disease with an X-linked recessive type of inheritance, belonging to a group of disorders with 
primary muscle damage, caused by pathogenic variants in the DMD gene and associated with dysfunction of the dystrophin protein. Since 
DMD is manifested by the gradual development of progressive, mainly proximal muscle weakness, the differential diagnosis is primarily carried 
out in the group of diseases with muscle damage — myopathies. Among these diseases, the leading candidates for differential diagnosis are 
hereditary myopathies (limb-girdle muscular dystrophies, facioscapulohumeral dystrophy, congenital muscular dystrophies, glycogenoses — 
the most common juvenile form of glycogenosis type II (Pompe disease)) and, much less often, congenital myopathies and other conditions 
of neuromuscular diseases). When conducting a differential diagnosis in a child with suspected DMD, the age of the onset of the disease, 
early initial clinical manifestations and the development of symptoms as they grow, genealogical analysis, laboratory tests  (the level of 
creatine kinase, aspartate aminotransferase, alanine aminotransferase in blood serum), instrumental (electromyography, magnetic resonance 
imaging of the brain and muscles) and molecular genetics (polymerase chain reaction, multiplex ligation-dependent probe amplification, 
next-generation sequencing, Sanger sequencing, etc.) of studies, and in some cases, muscle biopsy data. Knowledge of the nuances of the 
differential diagnosis allows establishing a genetic diagnosis of DMD as early as possible, which is extremely important for the formation of the 
prognosis of the disease and the implementation of all available treatment methods, including pathogenetic therapy, and is also necessary for 
medical and genetic counselling of families with DMD patients.
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Мышечная дистрофия Дюшенна (МДД) (OMIM  
310200) — заболевание, относящееся к группе заболе-
ваний с первичным поражением мышц, обусловлен-
ное мутациями в гене DMD и связанное с патологией 
белка дистрофина [1]. Является наиболее распростра-
нённой формой мышечной дистрофии в детском воз-
расте с предполагаемой частотой 1 случай на 3500–6000 

живорождённых мальчиков и общей распространён-
ностью 4,78 случаев на 100 тыс. мужчин во всём мире 
[2]. МДД в типичных случаях характеризуется яркими 
клиническими проявлениями с развитием прогресси-
рующей преимущественно проксимальной мышечной 
слабости, что часто сопровождается задержкой речево-
го развития и нарушениями формирования когнитив-
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ных функций [3]. Заболевание имеет Х-сцепленный 
рецессивный тип наследования, поэтому в основном 
болеют мальчики [4].

Выделяют характерные двигательные нарушения 
у пациентов с МДД [5]:

•	нарушения ходьбы — ходьба на цыпочках с гипер-
лордозом, с характерным «переваливанием» с ноги на 
ногу;

•	неуклюжесть и частые падения;
•	трудности при подъёме вверх по лестнице;
•	симптомы Говерса при вставании;
•	псевдогипертрофия икроножных мышц;
•	быстрое формирование контрактур голеностоп-

ных суставов;
•	невозможность прыгать;
•	снижение выносливости;
•	задержка моторного развития;
•	ухудшение контроля положения головы;
•	мышечная гипотония;
•	потеря двигательных навыков;
•	мышечные боли и крампи.
Дебют двигательных нарушений при МДД обычно 

отмечается в диапазоне от 2 до 5 лет, а до этого времени 
ребенок может развиваться, как и его здоровые сверстни-
ки [3]. Однако у ряда пациентов отмечается задержка мо-
торного развития — позже начинают держать голову или 
имеют слабую шею, самостоятельно не ходят до 15 мес, 
не умеют прыгать, плохо бегают. При появлении мы-
шечной слабости у ребенка важно обращать внимание на 
её распределение, т.к. для МДД характерна симметрич-
ная, больше проксимальная, чем дистальная, слабость, 
с бóльшим страданием мышц ног, чем рук, с максималь-
ным вовлечением приводящих мышц бёдер.

При МДД неизбежно поражение сердца, и часто-
та кардиомиопатии неуклонно возрастает к подрост-
ковому возрасту [6, 7]. Примерно у трети пациентов 
кардиомиопатия развивается к возрасту 14 лет, у по-
ловины — к 18 годам и почти в 100% поражение сердца 
наблюдается после 18 лет. Однако большинство паци-
ентов остаются свободными от сердечно-сосудистой 
симптоматики до позднего периода заболевания, веро-
ятно, из-за их неспособности к физической нагрузке, 
что может маскировать сердечные симптомы. На позд-
них стадиях заболевания могут развиться застойная 
сердечная недостаточность и нарушения ритма сердца.

Но также для МДД типично наличие немоторных 
симптомов, которые могут появляться даже раньше 
двигательных нарушений. Часто именно с задержкой 
речевого развития, проблемами с произношением, по-
веденческими нарушениями дети с МДД сначала по-
падают на приём к педиатру или логопеду, а уже потом 
и позднее к неврологу. 

Характерные немоторные симптомы МДД [5]: 
•	задержка речи;
•	нарушения артикуляции;
•	поведенческие проблемы;
•	задержка формирования когнитивных функций;

•	нарушения обучения и удержания внимания.
Однако при наличии типичных клинических про-

явлений МДД среднее время, проходящее с момента 
возникновения заболевания (первых симптомов) до по-
становки диагноза, колеблется в диапазоне 1,6–2,5 года 
[5, 8]. Затруднения при первичной постановке диагноза 
МДД связаны с несколькими обстоятельствами: 

1) наличие так называемого светлого промежутка, 
когда ребенок развивается в соответствии с возрастной 
нормой, а первые ранние объективные симптомы мо-
гут не обнаруживаться примерно до возраста 2,0–2,5 
года; 

2) отсутствие положительного семейного анамне-
за — приблизительно треть случаев МДД обусловлена 
спонтанной мутацией (мутация de novo); 

3) нет настороженности среди медицинских работ-
ников (не специалистов по нервно-мышечной патоло-
гии) к диагностике МДД, т.к. это заболевание встре-
чается достаточно редко, и за свою профессиональную 
деятельность им предоставляется мало возможностей 
для наблюдения за такими пациентами; 

4) родители обычно не обращают внимание на 
ранние признаки мышечной слабости и отставания 
в двигательном развитии, а списывают это на индиви-
дуальные особенности ребёнка.

Что же должно насторожить педиатра или врача 
общей практики и заставить задуматься о МДД? Во-
первых, если у здорового мальчика начинают опре-
деляться нарушения двигательных функций с при-
знаками проксимальной мышечной слабости — ребё-
нок не прыгает, плохо бегает, с трудом поднимается 
по лестнице, необычно встает с пола и др. Во-вторых, 
выявление значительного повышения уровня креа-
тинфосфокиназы (КФК) в сыворотке крови в рамках 
рутинного обследования. В-третьих, наличие повы-
шенного уровня ферментов печени в сыворотке крови, 
включая аспартат- (АСТ) и аланинаминотрансферазу 
(АЛТ), без чётких признаков поражения печени [3].

Процесс постановки точного диагноза при подо-
зрении на МДД и проведение дифференциального 
диагноза может проходить по нескольким сценариям. 
Если у ребенка имеется характерный клинический фе-
нотип, типичное распределение мышечной слабости, 
присутствуют дополнительные клинические особен-
ности — признаки поражения сердца и другие немы-
шечные симптомы (задержка речевого развития, сни-
жения IQ и др.), значимое повышение уровня КФК 
в сыворотке крови и информативный семейный анам-
нез, то диагноз МДД не вызывает сомнений, и для его 
подтверждения проводится молекулярно-генетиче-
ское исследование по стандартному протоколу [1]. 

Алгоритм поиска мутаций в гене DMD представ-
ляет собой схему из нескольких последовательных 
этапов [9]. После выделения ДНК ранее обычно про-
водили поиск частых делеций в гене DMD методом по-
лимеразной цепной реакции. Если делеция была вы-
явлена, то генетически диагноз являлся подтверждён-
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ным. Если частые делеции не выявлены, то применяют 
мультиплексную амплификацию лигированных проб 
(MLPA), которая позволяет идентифицировать вы-
зывающие заболевание протяжённые делеции или ду-
пликации. В настоящее время некоторые лаборатории 
проводят MLPA на первом этапе диагностики МДД. 
Если делеция или дупликация выявлена, то генетиче-
ски диагноз являлся подтверждённым. Если крупные 
перестройки, вызывающие МДД, в гене DMD не вы-
явлены с помощью этих методов ДНК-диагностики, 
то, учитывая значительный размер гена DMD, необхо-
димо проведение секвенирования нового поколения 
для выявления точковой мутации [10]. Для этих целей 
зачастую используются молекулярно-генетические 
панели, содержащие таргетные области гена DMD: 
«Нервно-мышечные заболевания», «Наследственные 
миопатии» и др., а также клиническое и полное сек-
венирование экзома. После выявления точковой му-
тации в гене DMD необходима подтверждающая диа-
гностика методом прямого автоматического секвени-
рования по Сэнгеру, после чего генетически диагноз 
является подтверждённым.

Идентификация специфической мутации в гене 
DMD крайне важна для точной диагностики, прогноза 
и лечения пациентов с МДД. Сегодня в России заре-
гистрирован лекарственный препарат для проведения 
патогенетического лечения — аталурен1. Лечение этим 
препаратом показано пациентам с МДД старше 2 лет, 
находящимся в амбулаторной стадии заболевания, 
у которых молекулярно-генетическим методом обсле-
дования выявлена нонсенс-мутация (замена кодона, 
кодирующего аминокислоту, на стоп-кодон). Также 
обнаружение специфической мутации в гене DMD не-
обходимо для генетического консультирования семей 
пациентов с МДД. 

Несмотря на то что заболевание имеет Х-сцеп
ленное рецессивное наследование и у большинства ге-
терозиготных женщин-носителей мутации в гене DMD 
протекают бессимптомно, примерно у 2–8% этих но-
сительниц развивается лёгкая или умеренно тяжёлая 
прогрессирующая МДД-подобная мышечная дистро-
фия, что требует проведения всех мер по мониторин-
гу и лечению [11]. В редких случаях у этих пациенток 
клиническая симптоматика может проявляться ис-
ключительно когнитивной дисфункцией и/или пато-
логией сердца [12].

В достаточно большом числе случаев начальные 
клинические проявления МДД могут быть не столь 
яркими, и существует большая вероятность ложно 
диагностировать другое заболевание, протекающее со 
сходными симптомами.

Поскольку МДД является заболеванием с первич-
ным поражением мышц, то и дифференциальный диа-
гноз в первую очередь необходимо проводить среди 

большой группы заболеваний с поражением мышц — 
миопатий [13]. Среди них основными кандидатами 
для дифференциального диагноза являются наслед-
ственно обусловленные миопатии: конечностно-по-
ясные мышечные дистрофии (КПМД), лице-лопаточ-
но-плечевая миодистрофия (ЛЛПМД), врождённые 
мышечные дистрофии, гликогенозы — наиболее часто 
ювенильная форма гликогеноза II типа (болезнь Пом-
пе) и значительно реже — врождённые структурные 
миопатии и другие формы с первичным поражением 
мышц. Если имеются чёткие генеалогические доказа-
тельства аутосомно-доминантного типа наследования 
заболевания, то любую из форм дистрофинопатий 
можно легко исключить.

Ещё одна группа миопатий может нуждаться в про-
ведении дифференциального диагноза — воспалитель-
ные поражения мышц, в первую очередь дерматомиозит.

Характерные особенности нескольких заболева-
ний, для которых проведение дифференциальной диа-
гностики с МДД крайне важно, обсуждаются ниже.

КПМД, наиболее близкие по клиническим прояв-
лениям к МДД, включают очень гетерогенную группу 
редких аутосомных (доминантных или рецессивных) 
наследственных заболеваний мышц, характеризую-
щихся прогрессирующей мышечной дистрофией с вы-
являемыми при биопсии или визуализации дегенера-
тивными изменениями мышц. При КПМД повышена 
активность КФК в крови. Заболевание поражает пре-
имущественно тазовый и плечевой пояс, имеет широ-
кие этиологию и клинический спектр [14]. 

Открытие всё большего числа причинных генов 
и понимание широкого спектра патофизиологических 
механизмов, приводящих к КПМД, привело к изме-
нению классификации, которая включает название 
белка, поражённого в мышечной клетке, и тип насле-
дования [15]. Дефекты, вызывающие КПМД, обнару-
живаются в генах, которые кодируют широкий спектр 
белков, участвующих в структуре и функциях мышеч-
ных волокон, в том числе структурных белков ядра, 
сарколеммы, саркоплазмы и внеклеточного матрикса, 
а также ферменты, такие как кальпаин-3 [16–18].

Как правило, начало заболевания отмечается 
не с периода новорождённости. При некоторых типах 
КПМД могут отмечаться очень характерные клиниче-
ские признаки, но существует определённое единоо-
бразие различных форм. Рецессивные формы встре-
чаются гораздо чаще, чем аутосомно-доминантные, 
которые имеют более гетерогенную клиническую кар-
тину, а в некоторых семьях проявляются значительные 
клинические особенности.

КПМД R1, связанная с дефицитом кальпаи-
на 3 (мутации в гене CAPN3, OMIM 253600), являет-
ся наиболее распространённой рецессивной формой 
и составляет около 10% всех случаев КПМД. Это за-
болевание может проявляться в течение 1-го десяти-
летия, сопровождается очень высоким содержанием 
КФК в сыворотке крови и слабостью мышц тазового 

1Инструкция по медицинскому применению лекарственного 
препарата Аталурен (Трансларна), https://grls.rosminzdrav.ru
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пояса и бедер. Характерными клиническими при-
знаками являются раннее формирование контрактур 
и отсутствие поражения сердца. Клинические дан-
ные обычно включают ходьбу на цыпочках, трудности 
при беге, крыловидные лопатки, переваливающуюся 
походку и негрубый гиперлордоз, т.е. ранние основ-
ные клинические признаки, характерные для МДД. 
В ряде случаев описаны лёгкая умственная отсталость 
и увеличение икроножных мышц. Дебют этой формы 
КПМД может наблюдаться в подростковом возрас-
те или у молодых взрослых, сопровождается высоким 
уровнем КФК в сыворотке крови.

Другими хорошо охарактеризованными подти-
пами КПМД являются саркогликанопатии с ауто
сомно-рецессивным типом наследования (α-сарко
гликанопатия, КПМД R3, ген SGCA, OMIM 608099;  
β-саркогликанопатия, КПМД R4, ген SGCB, OMIM  
604286; γ-саркогликанопатия, КПМД R5, ген SGCG, 
OMIM 253700; δ-саркогликанопатия, КПМД R6, ген 
SGCD, OMIM 601287). Клинические особенности 
варьируются от раннего детского начала с тяжёлым 
прогрессированием, сходным с МДД, до более позд-
него начала с более медленным прогрессированием. 
Обычно наблюдается псевдогипертрофия икронож-
ных мышц, но крыловидные лопатки, как правило, 
более выражены, чем при МДД. Поражение сердца 
является более вариабельным, но, как правило, менее 
тяжёлым, чем при дистрофинопатиях. В целом, око-
ло 30% пациентов имеют признаки кардиомиопатии 
по ЭКГ и эхокардиограмме. Кардиомиопатия часто 
встречается при β-, γ- и δ-саркогликанопатии, но ре-
же при α-саркогликанопатии [19, 20]. У большинства 
пациентов с тяжёлой, начинающейся в детстве КПМД 
необходимо подозревать одну из форм саркогликано-
патии [21]. Таким образом, у мальчика с клинической 
картиной и прогрессированием, сходными с МДД, 
но с нормальным количеством дистрофина в мыш-
цах, вероятно, будет первичная саркогликанопатия. 
В отличие от этого только 10% людей с КПМД с более 
лёгким течением заболевания (начало в подростковом 
или взрослом возрасте) имеют саркогликанопатию.

КПМД R9 (ген FKRP, OMIM 607155) является важ-
ным типом КПМД, связанным с аномальным опреде-
лением α-дистрогликана при биопсии мышц и вызван-
ным мутациями в генах, кодирующих белки, участвую
щие в гликозилировании дистрогликана, такие как ген 
FKRP, кодирующий белок фукутин [22]. Эта форма 
КПМД также имеет аутосомно-рецессивный тип на-
следования. Фенотип пациентов варьируется от тяжё-
лого до лёгкого без клинически выраженного пораже-
ния скелетных мышц [23]. Типичными проявлениями 
являются мышечная гипотония в раннем возрасте, по-
степенное развитие изменения походки по типу «рас-
качивающейся», трудности при ходьбе по лестнице, 
мышечная слабость, более выраженная в проксималь-
ных отделах, гипертрофия икроножных мышц и мышц 
бёдер, постепенно развиваются дыхательная недоста-

точность, мышечные крампи, контрактуры и сколиоз. 
В тяжёлых случаях потеря подвижности происходит 
в начале 2-го десятилетия. Более мягкое течение за-
болевания может напоминать мышечную дистрофию 
Беккера, причём самостоятельная ходьба сохраняется 
и в 3-м десятилетии жизни. Сообщалось о наличии 
у пациентов кардиомиопатии без поражения скелет-
ных мышц. В целом поражение сердца встречается 
у 10–55% таких пациентов.

Мышечная дистрофия Эмери–Дрейфуса (МДЭД) 
в настоящее время тоже может рассматриваться как 
одна из форм КПМД [15]. В раннем детстве МДЭД 
обычно проявляется быстрым формированием выра-
женных контрактур в голеностопном и локтевом су-
ставах, а также вовлечением позвоночника, медленно 
прогрессирующей мышечной слабостью и поражени-
ем первоначально мышц плеча и голени с последую-
щим распространением слабости на мышцы плечевого 
и тазового пояса. У некоторых пациентов контрактуры 
могут быть менее выраженными, а мышечная слабость 
более выражена при медленно прогрессирующем тече-
нии. Эта форма мышечной дистрофии ассоциирована 
с высоким риском развития аритмий сердца, которые 
могут быть фатальными, поэтому дети с подозрени-
ем на МДЭД должны быть обязательно направлены 
к кардиологу для обследования, наблюдения и ле-
чения. Сердечная недостаточность является важной 
частью клинической картины МДЭД, которая может 
включать сердцебиение, предсинкопальные состояния 
и обмороки, плохую толерантность к физической на-
грузке и застойную сердечную недостаточность. В не-
которых семьях наблюдается только поражение серд-
ца. Встречаются разные типы наследования МДЭД. 
Х-сцепленная форма вызвана мутациями в гене EMD 
(OMIM 310300), кодирующем эмерин. Доминантные/
рецессивные формы вызваны мутациями в гене LMNA 
(OMIM 181350, 616516), кодирующем ламин A/C.

Если у девочки обнаружены симптомы, харак-
терные для КПМД, всегда следует учитывать редкую 
возможность возникновения МДД у девочки с ано-
мальным кариотипом (например, 45 XO) или сдвигом 
инактивации Х-хромосомы.

Необъяснимое стойкое повышение уровня пе-
чёночных ферментов всегда должно настораживать 
врача на возможность наличия у пациента мышечной 
дистрофии, включая девочек, которые могут оказаться 
бессимптомными пациентками МДД или пациентками 
с «мягкой» симптоматикой, а также мальчиков с МДД 
в доклинической фазе заболевания или пациентов 
с другими формами мышечных дистрофий. В этих слу-
чаях всегда следует определять уровень КФК, который 
является более специфичным мышечным ферментом, 
чтобы доказать миогенное происхождение повышения 
ферментов печени.

Наконец, в рамках дифференциального диагно-
за МДД должна обязательно рассматриваться во всех 
случаях дилатационной кардиомиопатии.
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ЛЛПМД (OMIM 158900) является одной из наи-
более распространённых мышечных дистрофий, пред-
положительно 12 случаев на 100 тыс. населения [24]. 
Одним из отличительных признаков ЛЛПМД является 
её клиническая гетерогенность. Спектр клинических 
проявлений варьирует от тяжёлых двигательных нару-
шений, когда дети прикованы к инвалидным коляскам, 
до бессимптомных носителей [25], поэтому об этом 
заболевании всегда нужно помнить при проведении 
дифференциального диагноза с МДД. ЛЛПМД — это 
мышечная дистрофия, характеризующаяся прогресси-
рующей слабостью и атрофией мышц лица, плечевого 
пояса, аксиальных мышц и мышц ног [26]. Слабость 
мышц лица не обязательно присутствует у каждого ре-
бёнка и также она часто остаётся незамеченной. Наи-
более явно поражёнными лицевыми мышцами явля-
ются круговые мышцы глаза и рта. Слабость круговой 
мышцы глаза может приводить к неполному закрытию 
глаза, развитию кератита и рубцеванию роговицы. Бо-
лее 80% пациентов отмечают слабость плечевого пояса 
как первый симптом заболевания. Ограничение при 
подъёме руки вперёд и при отведении в сторону, а так-
же отведение из-за слабости мышц, фиксирующих ло-
патку, вызывает трудности при обращении с предме-
тами выше уровня плеч, например, при расчёсывании 
волос. При попытке поднять руку вперед наблюдается 
характерный симптом крыловидной лопатки за счёт 
относительного сохранения функции дельтовидной 
мышцы. Примерно в 20% случаев отмечается прогрес-
сирование за пределы плечевого пояса, при этом сла-
бость мышц тазового пояса и проксимальных мышц 
ноги предшествует развитию слабости дистальных 
мышц ноги. Слабость мышц таза формирует ковыляю
щую походку и создаёт трудности при подъёме со стула 
или подъёме по лестнице. Наиболее частой причиной 
ЛЛПМД является патологическое уменьшение чис-
ла повторов D4Z4 в субтеломерной области хромосо-
мы 4q35. Здоровые люди имеют от 11 до 100 единиц 
повтора D4Z4 на каждой копии 4q35, в то время как 
пациенты с ЛЛПМД — 1–10 повторов на одной копии 
области хромосомы 4q35 [25]. 

Гликогенозы, особенно II типа (болезнь Помпе) 
и V типа (болезнь Мак Ардла), также должны быть рас-
смотрены в рамках дифференциального диагноза.

Гликогеноз II типа обусловлен мутациями в ге-
не GAA (OMIM 232300), которые приводят к резкому 
снижению уровня кислой α-1,4-глюкозидазы. У детей 
с ювенильной формой заболевания дебют может на-
блюдаться в возрасте 1 года или старше и характери-
зуется постепенным развитием мышечной слабости 
преимущественно в аксиальной мускулатуре и прок-
симальных мышцах конечностей. Достаточно часто 
отмечаются боли в мышцах, формируются пояснич-
ный гиперлордоз, гипертрофия икроножных мышц, 
дыхательные нарушения и, реже, кардиомиопатия. 
На игольчатой электромиографии выявляются при-
знаки первично-мышечного поражения. Уровень 

КФК в сыворотке крови повышен в 5–10 раз относи-
тельно нормы. Ключом к правильному диагнозу мо-
жет быть проведение ферментной диагностики в сухих 
пятнах крови с последующим ДНК-исследованием 
для выявления мутаций в гене GAA.

Гликогеноз V типа (OMIM 232600) вызывается му-
тациями в гене PYGM и развитием дефицита мышеч-
ной гликогенфосфорилазы. Для этого заболевания ха-
рактерно наличие мышечной гипотонии, повышенной 
утомляемости, плохой переносимости физических на-
грузок, проксимальной мышечной слабости, крампи, 
гипертрофии отдельных групп мышц (дельтовидной, 
двуглавой плеча, мышц бедра и иногда передней боль-
шеберцовой). Могут быть выявлены отёки мышц, при-
знаки рабдомиолиза и миоглобинурии, почечная не-
достаточность. Повышение уровня КФК в сыворотке 
крови вариабельно, но может быть достаточно высо-
ким — до 12 000 Ед/л.

Менее часто МДД может проявляться аналогично 
врождённым мышечным дистрофиям с наличием мы-
шечной слабости и гипотонии в неонатальном периоде 
и последующей задержкой двигательного развития [13]. 
Основой для дифференциального диагноза могут быть 
умеренное повышение уровня КФК, частое поражение 
лицевых и глазных мышц, ранние контрактуры, что ха-
рактерно для ряда форм врождённых мышечных дистро-
фий. Также для некоторых форм врождённых мышечных 
дистрофий выявляются характерные изменения на МРТ 
головного мозга. В спорных случаях биопсия мышц с им-
мунофиксацией на наличие белка дистрофина может 
быть полезна для дифференциации этих двух состояний.

Дерматомиозит до появления сыпи в редких случа-
ях может быть ошибочно принят за дистрофинопатию, 
но острое начало симптомов обычно позволяет легко 
отличить его от МДД.

Спинальная мышечная атрофия III типа 
(OMIM 253400) должна рассматриваться в рамках диф-
ференциального диагноза, т.к. при этом заболевании 
также постепенно развиваются преимущественно прок-
симальная мышечная слабость, мышечная гипотония, 
снижаются сухожильные рефлексы и достаточно часто 
формируется гипертрофия мышц голени. Однако невы-
сокий уровень КФК и характерные для поражения мо-
тонейронов спинного мозга изменения на игольчатой 
электромиографии (разреженный паттерн рекрутирова-
ния биопотенциалов мышц, значимое увеличение сред-
ней длительности и амплитуды потенциалов действия 
двигательных единиц, смещение облачной диаграммы 
из зоны нормативных значений при турн-амплитудном 
анализе в зону с повышенной амплитудой и сниженным 
числом турнов, наличие спонтанной денервационной 
активности) позволяют относительно легко уточнить 
диагноз и направить генетическое исследование в пра-
вильное русло (поиск мутаций в гене SMN1 с целью вы-
явления делеции экзонов 7 или 7–8).

Проведение дифференциального диагноза МДД 
может включать биопсию мышц. В подавляющем боль-
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шинстве случаев использование молекулярно-гене-
тических методов достаточно для подтверждения диа-
гноза МДД, однако в тех случаях, когда генетический 
анализ не подтвердил МДД, при характерной клиниче-
ской картине, желательно проведение биопсии мышцы 
с последующим анализом наличия белка дистрофина 
методом иммуногистохимии. Используя все доступные 
диагностические методы, можно выявить мутации дис-
трофина и подтвердить клинические фенотипы практи-
чески у всех пациентов с дистрофинопатией [4].

Другие формы нервно-мышечных заболеваний 
в редких случаях также могут рассматриваться в рам-
ках дифференциального диагноза МДД.

Заключение
Проведение дифференциального диагноза МДД 

является обязательным этапом перед установлением 
нозологического диагноза. Для этого тщательно анали-
зируются время начала заболевания, ранние начальные 
клинические проявления и динамика симптоматики, 
клинико-генеалогический анамнез, результаты лабора-
торных (уровень КФК, АЛТ, АСТ в сыворотке крови), 
инструментальных (электромиография, МРТ голов-
ного мозга и мышц) и молекулярно-генетических (по-
лимеразная цепная реакция, MLPA, секвенирование 
нового поколения, прямое автоматическое секвениро-
вание по Сэнгеру и др.) исследований, а в ряде случа-
ев и данные биопсии мышц. В некоторых случаях (при 
типичном развитии заболевания, характерном кли-
ническом фенотипе со стандартным распределением 
мышечной слабости, наличием немышечных симпто-
мов (задержка речевого развития, поведенческие и ког-
нитивные нарушения), значимом повышении уровня 
КФК в сыворотке крови и информативном семейном 
анамнезе) диагностический путь ребёнка с МДД бывает 
прямым и коротким. В других ситуациях дорога к диа-
гнозу МДД может напоминать долгую Одиссею. Знание 
нюансов дифференциального диагноза позволяет уста-
новить генетический диагноз МДД максимально рано, 
что чрезвычайно важно для формирования прогноза за-
болевания и использования всех доступных методов ле-
чения. Достижения современной медицины позволяют 
уже сегодня проводить патогенетическое лечение детям 
с МДД в возрасте старше 2 лет, находящимся в амбу-
латорной стадии заболевания, у которых молекуляр-
но-генетическим методом выявлена нонсенс-мутация. 
Установлено, что лечение с применением препарата 
аталурен, зарегистрированного Минздравом России 
в 2020 г., модифицирует течение заболевание и улучша-
ет двигательные возможности пациентов с МДД [27, 28]. 
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