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Прогрессирующая мышечная дистрофия Дюшен-
на (МДД) — это редкое хроническое прогрессирующее 
наследственное Х-сцепленное рецессивное заболева-
ние, вызванное мутациями в гене DMD [1–9].

В результате мутации в гене DMD снижается выра-
ботка белка дистрофина, являющегося структурным 
стержневидным белком, соединяющим цитоскелет 
мышечных волокон с окружающим его внеклеточным 
матриксом. Недостаток белка дистрофина приводит 
к развитию характерной клинической картины в виде 
постепенного развития мышечной слабости, регресса 
двигательных навыков, утрате самостоятельной ходь-
бы к 9,5–13,0 годам, развитию кардиомиопатии и ды-
хательных нарушений и смерти на 2–4-м десятилетии 
жизни. Прогрессирующая МДД также часто сопрово-
ждается когнитивными нарушениями [1–9]. 

Около 10–15% мутаций в гене DMD приходятся на 
нонсенс-мутации, приводящие к преждевременному об-
разованию стоп-кодонов в кодирующей белок области 
мРНК и нарушению синтеза белка дистрофина [1–3]. 

Препарат аталурен представляет собой молекулу, 
которая позволяет транслирующей рибосоме считать 
информацию с мРНК, содержащей преждевременный 
стоп-кодон, и синтезировать полноразмерный белок. 
Восстанавливая продукцию дистрофина, лечение ата-
луреном способствует сохранению мышечной массы 
и продлению функции у пациентов с прогрессирующей 
МДД, обусловленной нонсенс-мутацией в гене DMD [10].

Согласно инструкции по применению, препарат мо-
жет быть использован у ходячих пациентов старше 2 лет 
[10]. Однако имеются данные о положительном опыте 
применения аталурена в неамбулаторной стадии болез-
ни в реальной клинической практике. Так, опублико-
ван позитивный опыт применения аталурена у 4 неам-
булаторных пациентов в Германии, в котором авторы 
отмечают положительное влияние препарата на дыха-
тельную функцию (по данным спирометрии), сердеч-
но-сосудистую функцию (по данным электрокардио
графии), а также на мышечную силу верхних конечно-
стей, хороший профиль безопасности [1]. Экспертный 

консенсус немецких и австрийских специалистов реко-
мендует оценивать прогрессию заболевания и после по-
тери амбулаторности (оценка функции верхней конеч-
ности, оценка функции дыхания) и продолжать приём 
аталурена и после потери амбулаторности [8]. Суще-
ствуют рекомендации Шведской экспертной группы, 
которые рекомендуют продолжать лечение аталуреном 
до снижения функции жизненной ёмкости лёгких ме-
нее 30% и/или снижении функции верхней конечности 
по шкале Брук (Brook scale) до 6 баллов, что происходит 
много позже потери амбулаторности [9]. В 2021 г. бы-
ли озвучены новые данные регистра STRIDE, которые 
показали, что аталурен продлевает время самостоятель-
ного хождения пациентов в среднем на 5,4 года (ранее 
было 3,5), а также значимо влияет на сохранение дыха-
тельной функции, что крайне важно для неамбулатор-
ных пациентов [11]. 

В связи с вышеизложенным 20 мая 2022 года 
состоялось онлайн-заседание Экспертного совета 
по МДД на тему «Опыт применения аталурена у па-
циентов с мышечной дистрофией Дюшенна в неам-
булаторной стадии. Анализ актуальных данных». В за-
седании приняли участие ведущие детские невроло-
ги России, Казахстана, Беларуси, а также эксперты 
из Италии и Румынии. В рамках заседания эксперты 
обсудили вопросы лечения и мониторинга неамбула-
торных пациентов с МДД, проанализировали имею-
щиеся данные литературы по данной теме, поделились 
имеющимся опытом в странах СНГ, в Восточной и За-
падной Европе. Особый фокус был сделан на вопро-
сах оценки моторной и респираторной функций в ди-
намике, применении глюкокортикостероидов (ГКС) 
и патогенетической терапии у пациентов в неамбула-
торной стадии МДД. 

Применение патогенетического препарата аталурен 
у неамбулаторных пациентов c МДД становится всё бо-
лее актуальным вопросом по мере накопления положи-
тельного опыта применения патогенетической терапии 
у амбулаторных пациентов. Эксперты отметили, что, 
несмотря на отсутствие полномасштабных клиниче-
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ских исследований в этой когорте пациентов, имеющи-
еся и регулярно появляющиеся новые данные реальной 
клинической практики говорят о том, что продолжение 
применения аталурена в неамбулаторной стадии МДД 
является обоснованным и позволяет дольше сохранять 
дыхательную функцию и функцию верхних конечно-
стей. Так, согласно результатам голосования, 91% участ-
ников считают целесообразным продолжение терапии 
аталуреном у пациентов после потери амбулаторности. 
При этом 18% из проголосовавших дополнительно от-
метили, что наибольшая эффективность терапии ата-
луреном на неамбулаторной стадии ожидается в том 
случае, когда пациент длительно принимал аталурен на 
амбулаторной стадии заболевания.

Экспертами Н.Л. Печатниковой и И.В. Пелипен-
ко был представлен опыт применения аталурена у ис-
ходно неамбулаторных пациентов с МДД без предше-
ствующего приёма данного препарата в амбулаторной 
стадии. При оценке моторных функций при помощи 
международных шкал врачи отметили устойчивую 
стабилизацию, а в одном случае — даже значительное 
улучшение состояния пациента, в то время как до на-
чала терапии аталуреном у данных пациентов наблю-
далась выраженная прогрессия заболевания. Эффект 
от использования препарата также отмечали родители 
пациентов. По итогам голосования 100% экспертов 
считают, что применение препарата аталурен в неам-
булаторной стадии заболевания принесёт пользу паци-
ентам с МДД. При этом 82% экспертов считают, что 
при решении вопроса об инициации терапии аталуре-
ном в неамбулаторной стадии МДД необходимо учи-
тывать тяжесть состояния пациента, включая наличие 
декомпенсированных осложнений со стороны сер-
дечной и лёгочной функций, выраженных нарушений 
глотания и нутритивного статуса. Необходимо отме-
тить, что данные о применении аталурена в неамбула-
торной стадии на сегодняшний день ограничены. Сбор 
данных продолжается. Врач должен учитывать это при 
назначении препарата в неамбулаторной стадии.

Отвечая на вопрос, как долго следует продол-
жать терапию аталуреном после потери амбулаторно-
сти, 45% экспертов считают, что терапия аталуреном 
в неамбулаторной стадии не должна прекращаться 
независимо от течения заболевания; 44% экспертов 
ответили, что терапию следует продолжать до сниже-
ния уровня функции жизненной ёмкости лёгких бо-
лее 30% и/или оценке по шкале Брук, равной 6 бал-
лам (пациент не может поднести руки ко рту, верх-
ние конечности более не выполняют полезных 
функций); 11% экспертов считают, что лечение ата-
луреном должно продолжаться до тех пор, пока сохра-
няется стабилизация состояния пациента (нет ухуд-
шения моторных функций). Для корректного мони-
торинга состояния пациентов необходимо внедрить 
систему оценки функционального статуса пациентов 
и обучить врачей, ведущих пациентов с МДД, данным 
методикам. 

Обсуждался также вопрос применения ГКС у паци-
ентов с МДД после потери амбулаторности. Эксперты 
отметили, что терапия ГКС и патогенетическая терапия 
являются взаимодополняющими, могут использоваться 
совместно, но ни в коем случае не заменяют друг дру-
га. 100% экспертов считают, что терапия ГКС должна 
продолжаться на неамбулаторной стадии заболева-
ния; 78% экспертов — что продолжать лечение необхо-
димо независимо от тяжести состояния пациента, если 
не отмечаются выраженные побочные эффекты, делаю
щие приём ГКС невозможным; 22% экспертов прого-
лосовали за то, что приём ГКС должен быть продолжен, 
но только до развития поздней неамбулаторной стадии 
заболевания (пока сохранены функции верхних конеч-
ностей и возможность поддержания позы).

Во время заседания был представлен обзор методик 
мониторирования состояния моторных функций у па-
циентов с МДД в неамбулаторной стадии заболевания. 
Эксперты согласились, что использование шкал для 
оценки моторных функций в динамике является важ-
нейшим аспектом в ведении пациентов с МДД на всех 
стадиях заболевания. При этом у каждого пациента 
во время осмотров необходимо использовать одни и те 
же методы исследования. Оптимальными для оценки 
моторных функций у неамбулаторных пациентов шка-
лы RULM/PUL считают 70% экспертов; 20% предпоч-
ли модифицированную шкалу Хаммерсмита; 10% — 
шкалы MFM-32 и MFM-20. Шкала Брук также была 
признана удобной в использовании, однако она по су-
ти является частью шкал RULM/PUL, что делает при-
менение последней более всесторонним. В то же время 
шкала Брук может быть использована для экспресс-о-
ценки состояния верхних конечностей.

Эксперты отметили, что на сегодняшний день вра-
чи-неврологи в странах СНГ недостаточно регулярно 
проводят оценку моторной и дыхательной функций 
у пациентов с МДД, что негативно сказывается на раз-
работке общего плана лечения и реабилитации данных 
пациентов. В связи с этим следует акцентировать вни-
мание врачей на данных методах исследования у паци-
ентов с прогрессирующей МДД и проводить соответ-
ствующие образовательные программы.

Была также затронута проблема недостаточной ди-
агностики МДД. Несмотря на то что сегодня имеются 
и полностью доступны все необходимые средства для 
своевременной диагностики этого заболевания, от мо-
мента первых симптомов до постановки диагноза за-
частую проходит несколько лет. Как возможный метод 
оптимизации сроков диагностики МДД обсуждался 
вопрос введения скринингового исследования креа-
тинфосфокиназы в рамках диспансеризации у детей 
от 1 до 2 лет. По результатам голосования 78% экс-
пертов высказались в поддержку данной методики, 
из них 56% экспертов считают внедрение данной прак-
тики безусловно обоснованным; 22% экспертов счита-
ют внедрение данной практики потенциально обосно-
ванным, но перед этим необходимо просчитать соот-
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ношение «затраты/эффективность»; 22% экспертов 
считают маловероятной целесообразность введения 
данной практики.

Основные выводы заседания Экспертного совета:
1. У пациентов с МДД, вызванной нонсенс-мута-

цией, целесообразно продолжать патогенетическую 
терапию аталуреном и после потери амбулаторности. 
Имеющиеся данные демонстрируют значительное 
замедление развития дыхательной недостаточности 
и утраты функции верхних конечностей у пациентов 
на неамбулаторной стадии МДД при приёме препара-
та аталурен.

2. У пациентов с МДД следует продолжать терапию 
ГКС после потери амбулаторности.

3. Необходимо регулярно проводить оценку мо-
торной и дыхательной функций у пациентов с МДД 
с использованием признанных международным вра-
чебным сообществом методов и шкал.

4. С целью минимизации неверной интерпретации 
результатов оценки двигательной функции (постанов-
ка более низких баллов) на фоне терапии аталуреном 
целесообразно проводить оценку моторных функций 
по шкалам в одной и той же клинике или у специали-
стов, имеющих соответствующую квалификацию. 

5. Внедрение скрининга уровня креатинфосфоки-
назы у детей от 1 до 2 лет в рамках диспансеризации 
может значительно улучшить раннюю диагностику 
МДД и других нервно-мышечных заболеваний.

*Заседание Экспертного Совета проводилось при 
поддержке биофармацевтической компании «PTC 
Therapeutics» (США).
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