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Мышечная дистрофия Дюшенна (МДД) — тяжелое прогрессирующее заболевание, распространенность 

которого составляет 1 случай на 3600–6000 мальчиков, рожденных живыми. Несмотря на существование 

руководств по различным аспектам МДД, всеобъемлющих клинических рекомендаций по ведению больных в 

настоящее время нет. Для создания таких рекомендаций при помощи метода определения целесообразности 

оценок или вмешательств, разработанного корпорацией RAND и Калифорнийским университетом (Лос-

Анджелес) (RAND Corporation–University of California Los Angeles Appropriateness Method), Центрами по 

контролю и профилактике заболеваний, США (US Centers for Disease Control and Prevention — CDC) были 

отобраны 84 клинициста. Рабочая группа по изучению вопросов оказания помощи при МДД (DMD Care 

Considerations Working Group) оценивала показатели и вмешательства, которые применяются при ведении 

МДД в сферах диагностики, гастроэнтерологии и диетологии, реабилитации, а также нейромышечные, 

психосоциальные, сердечно-сосудистые, респираторные, ортопедические и хирургические аспекты МДД. Эти 

рекомендации, представленные в двух частях, рассчитаны на широкий круг практикующих специалистов, 

оказывающих помощь больным МДД. Рекомендации дают основу для распознавания мультисистемных 

первичных проявлений и вторичных осложнений МДД, а также для организации скоординированной 

многопрофильной помощи. В первой части данного обзора мы описываем методы, использованные для 

создания рекомендаций, общие перспективы в отношении оказания помощи больным МДД, фармакотерапии 

и психосоциальной помощи.

1 Продолжение «Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 2: implementation of multidisciplinary care» читайте в № 5 (20)

Th e Lancet Neurology. Ukrainian Edition (Прим. ред.).

Введение
Мышечная дистрофия Дюшена (МДД; регистрацион-

ный номер 310200 согласно онлайн-версии базы дан-

ных менделевского наследования у человека (Online 

Mendelian Inheritance in Man — OMIM) — это заболе-

вание, сцепленное с Х-хромосомой, распространен-

ность которого составляет 1 случай на 3600–6000 

мальчиков, рожденных живыми [1−3]. У таких детей 

может наблюдаться легкая задержка этапов развития 

двигательных функций и большинство из них не спо-

собны нормально бегать и прыгать из-за слабости 

проксимальных мышц, которая также обусловливает 

использование [ребенком] специфического, описанно-

го Говерсом, приема при вставании с пола. Большинству 

пациентов диагноз устанавливают в возрасте около 

5 лет, когда физические возможности больного ребенка 

начинают заметно отличаться от возможностей здоро-

вых сверстников [4]. При отсутствии лечения мышеч-

ная сила неуклонно снижается, и мальчики начинают 

нуждаться в кресле-каталке до наступления подростко-

вого возраста. Развиваются респираторные, ортопеди-

ческие и кардиологические осложнения, и, при 

отсутствии медицинского вмешательства, средний воз-

раст наступления смерти больного составляет около 

19  лет. Также может иметь место непрогрессирующее 

нарушение когнитивных функций [5]. 

МДД развивается вследствие мутаций (чаще всего де-

леций) гена, кодирующего белок дистрофин (DMD; ло-

кус Xp21.2). Эти мутации приводят к недостаточной 

выработке или нарушению структуры дистрофина, что, 

в свою очередь, вызывает развитие прогрессирующей 

мышечной дегенерации и, как следствие, до 13-летнего 

возраста пациент теряет способность к самостоятель-

ному передвижению [6]. Различие в фенотипическом 

проявлении болезни обусловлено, в основном, типом 

мутации и ее влиянием на синтез дистрофина. 

Существуют также протекающие в более легкой форме 

аллельные формы заболевания, включая промежуточ-

ные варианты мышечной дистрофии и миодистрофию 

Беккера, которые приводят к потере способности само-

стоятельно передвигаться в возрасте от 13 до 16 лет или 

после 16 лет, соответственно. При использовании кор-

тикостероидов с целью продления способности к само-

стоятельному передвижению эти возрастные границы 

становятся менее определенными. Однако, важно пом-

нить о существовании различных фенотипов, и, если 

заболевание прогрессирует медленнее, чем можно ожи-

дать при МДД, то необходимо обследовать пациента на 

предмет наличия альтернативных [аллельных] форм. 

У некоторых пациентов с мутацией гена, кодирующего 

дистрофин, фенотипические проявления заболевания 

заключаются в изолированном поражении сердца 
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(«кардиальный фенотип») [7−12]. Приблизительно у 

10% девочек, являющихся носителями подобных мута-

ций, наблюдают некоторые клинические признаки за-

болевания, которые могут включать или изолированно 

проявляться нарушением когнитивных функций и/или 

функций сердца [13−15]. Хотя в случаях симптомного 

носительства у девочек заболевание обычно протекает 

значительно легче, чем у мальчиков, известно неболь-

шое количество случаев, когда тяжесть заболевания 

была сходной с таковой у мальчиков-носителей [13−15]. 

За исключением небольшого количества случаев, свя-

занных с хромосомными перестройками, наличие кли-

нических проявлений заболевания у большинства 

девочек-носителей объясняется асимметричной инак-

тивацией Х-хромосомы.

Молекулярные основы МДД известны уже более 20 лет 

[16, 17]. С тех пор на животных моделях было разработа-

но множество многообещающих подходов к лечению 

[18]. Эти подходы уже проходят клинические испытания 

на человеке, что дает надежду на появление определен-

ных методов лечения этого ныне неизлечимого заболе-

вания [18]. Несмотря на то, что методы специфической 

терапии МДД еще не достигли стадии клинического 

применения, естественную динамику развития заболе-

вания можно изменить путем целенаправленного воз-

действия на уже известные симптомы и осложнения 

заболевания. [В настоящее время] диагноз МДД может 

быть поставлен достаточно быстро, ребенок и его семья 

могут быть обеспечены помощью в достаточном объеме, 

пациенты с МДД могут в полной мере реализовать свой 

потенциал в образовании и трудоустройстве. Назначение 

кортикостероидов, а также проведение респираторных, 

кардиальных, ортопедических и реабилитационных вме-

шательств обеспечивают такой уровень функционально-

го улучшения, качества жизни, здоровья и долголетия, 

что ожидаемая продолжительность жизни ребенка, ко-

торому данный диагноз установлен в настоящее время, 

может превысить 30 лет [19−32].

Организации по защите прав больных МДД сообща-

ют о том, что оказание помощи таким больным носит 

несогласованный характер и проводится не на должном 

уровне. Несмотря на необходимость упреждающего, 

превентивного подхода к ведению МДД, рекомендации 

[такого рода] существуют лишь относительно отдель-

ных вопросов. Создание всесторонних и согласован-

ных рекомендаций в отношении большинства 

осложнений данного заболевания является ключевым 

шагом, который важен как для планирования много-

центровых клинических испытаний, так и для улучше-

ния качества помощи больным МДД во всем мире.

На необходимость разработки и внедрения стандар-

тизированных рекомендаций по оказанию всесторон-

ней помощи [больным МДД], с самого начала обращали 

внимание все заинтересованные стороны, имеющие от-

ношение к проблеме данного заболевания. В их числе 

правительственные организации, клиницисты, иссле-

дователи, добровольные общественные организации по 

охране здоровья, а также такие организации по защите 

прав пациентов как Ассоциация по борьбе с мышеч-

ной дистрофией (Muscular Dystrophy Association) и 

Родительский проект по проблемам мышечной дис-

трофии (Parent Project Muscular Dystrophy). В 2001 г. в 

США был приняты «Поправки в отношении организа-

ции общественной помощи, исследований и образова-

тельных программ по мышечным дистрофиям» 

(MD-CARE Act) к «Закону об общественном здравоох-

ранении» (Public Health Service Act), направленные на 

стимулирование роста исследовательской и обществен-

ной активности в решении проблемы мышечных дис-

трофий [33]. Разработка данных рекомендаций по 

оказанию помощи является частью такого рода дея-

тельности. Сеть передового научного опыта (Network of 

Excellence), созданная в Европе и финансируемая 

Европейским Союзом (ЕС), получила финансирование 

(номер контракта EC036825) в рамках проекта «TREAT-

NMD» для продвижения достижений в области лече-

ния и всесторонней помощи при нейромышечных 

заболеваниях, при этом стандартизация всех видов по-

мощи при МДД является одним из ее приоритетов. 

Центры по контролю и профилактике заболеваний 

(США) — CDC (Centers for Disease Control and 

Prevention) активизировали разработку рекомендаций 

по оказанию всесторонней помощи больным с мышеч-

ными дистрофиями с привлечением усилий всех заин-

тересованных сторон.

Цель данного обзора — представить рекомендации 

по ведению пациентов с МДД, основанные на анализе 

рейтингов различных показателей и вмешательств, 

присвоеных им независимыми экспертами. Эти реко-

мендации обращают внимание на многие позитивные 

аспекты, способствующие проведению результативной 

диагностики и эффективной всесторонней помощи 

больным МДД. Рекомендации рассчитаны на широкий 

круг медицинских работников, принимающих участие 

в оказании помощи больным МДД и их семьям, начи-

ная с уровня первичной медицинской помощи и закан-

чивая уровнем многопрофильных бригад. Цель этих 

рекомендаций: заложить структурированную основу 

для распознавания первичных проявлений болезни и 

возможных осложнений, а также для планирования 

оптимального лечения при участии специалистов раз-

личного профиля в составе координируемых много-

профильных бригад. В первой части обзора мы описы-

ваем методы, использованные в ходе работы, а также 

даем рекомендации по диагностике, медикаментозному 

лечению и психосоциальной помощи. Во второй части 

[34] мы обсудим реализацию многопрофильной помо-

щи (см. сноску 1 на с. 42).

Методы
До настоящего времени проводилось крайне мало 

широкомасштабных рандомизированных контролиру-

емых испытаний (РКИ), касающихся МДД. [При созда-

нии рекомендаций] в тех областях, где такие 

исследования существуют (например, в отношении 

применения кортикостероидов), доказательства, полу-
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ченные на основе РКИ, поставлены во главу угла. Для 

разработки большинства других рекомендаций в CDC 

использовали метод определения целесообразности 

оценок или вмешательств, разработанный корпораци-

ей RAND и Калифорнийским университетом (Лос-

Анджелес) (RAND Corporation–University of California 

Los Angeles Appropriateness Method — RAM) [35]. Для 

выяснения целесообразности и необходимости каждой 

клинической оценки или вмешательства, метод RAM 

объединяет научные доказательства и обобщенное 

мнение экспертов. В отличие от методов, основанных 

на достижении консенсуса, метод RAM сохраняет це-

лостность индивидуальных суждений экспертов путем 

учета анонимных и независимых оценок, позволяя та-

ким образом выявить положения, которые единодушно 

поддерживают все эксперты и, напротив, области про-

тиворечий и неопределенности в их суждениях [35]. 

Международная группа, состоящая из 84 опытных 

клиницистов-практиков, представляющих разные спе-

циальности, задействованные в оказании помощи боль-

ным МДД, была сформирована на основе предложений 

остальных экспертов в этой области. Из их числа CDC и 

руководящим комитетом были избраны специалисты 

для работы в одной или нескольких экспертных комис-

сиях. Эксперты давали независимую оценку вмешатель-

ства и диагностического метода, применяемого при 
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Рис. 1. Междисциплинарные взаимодействия при оказании помощи больным МДД

Координация медицинской помощи — основополагающий компонент ведения пациентов с МДД. Такую помощь лучше всего оказывать в многопрофильных учреждениях, где 

больной и его семья могут получить заключения экспертов по различным аспектам заболевания в рамках необходимого мультидисциплинарного подхода к помощи МДД, 

осуществляемого совместными усилиями разных специалистов. Роль координатора медицинской помощи могут осуществлять многие специалисты-медики — в зависимости 

от местных особенностей организации медицинской помощи. Это могут быть неврологи или детские неврологи, реабилитологи, нейрогенетики, педиатры или врачи 

первичного звена медицинской помощи, а также другие специалисты. Очень важно, чтобы специалист, отвечающий за координацию медицинской помощи, знал о доступных 

показателях оценки, методах диагностики и вмешательствах. Это необходимо, чтобы тактика ведения МДД была упреждающей по отношению ко всем потенциальным 

проблемам, которые могут возникнуть у пациента с данным заболеванием.

ГАК=газы артериальной крови. АПФ=ангиотензинпревращающий фермент. МДД=мышечная дистрофия Дюшенна. ЭхоКГ=эхокардиография. ЭКГ=электрокардиография. 

ГК=глюкокортикоиды. ЖКТ=желудочно-кишечный тракт. МДВ=максимальное давление при выдохе. МДВД=максимальное давление при вдохе. ПКП=пиковый кашлевой поток. 

ОД=объем движений.
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медицинское вмешательство необходимо даже при отсутствии симптомов
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Необходимо обеспечить пациента подходящим 

креслом-коляской, возможностью сидеть; необходимо  

использовать те меры и технологии, которые способствовуют 

максимальной самостоятельности в рамках повседневной деятельности, 

функционирования и социального участия

Наблюдение за развитием сколиоза: вмешательство, 
предполагающее в определенных ситуациях заднюю 
хирургическую стабилизацию позвоночника
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ситуациях следует 
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Продолжать контролировать показатели, чтобы убедиться, что течение заболевания такое, 
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Не менее чем 1 раз в 6 мес оценивать функциональный статус, мышечную силу и объем движений 

для установления стадии заболевания и решения вопроса о необходимости применения ГК или 

пересмотра уже существующей схемы лечения ГК и контроля побочных эффектов 

Вероятно, на этом этапе диагноз у большинства больных уже 

установлен, кроме случаев задержки по каким-либо причинам 

(например, при наличии сопутствующей патологии)

Рис. 2. Стадии заболевания и оказание помощи

ПД=повседневная деятельность. ГК=глюкокортикоиды. ЖКТ=желудочно-кишечный тракт. АС=ахиллово сухожилие.
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Обзоры

ведении пациентов с МДД, на предмет того, являются ли 

они целесообразными и необходимыми, на основе опре-

деленных клинических сценариев, представленных в 

формате матриц. Матрицы составляли с использовани-

ем данных из обширных литературных обзоров статей, 

содержащих указания на те или иные вмешательства и 

диагностические методы, используемые при МДД, и 

мнения экспертов, обосновывающие их применение. Из 

1981 проанализированной публикации, для окончатель-

ного обзора литературы CDC было использовано 489 

статей. По результатам данного обзора литературы CDC 

и члены экспертных комиссий выделили те симптомы и 

признаки, появление которых служит сигналом для ис-

пользования того или иного метода диагностики или 

вмешательства, а также все клинические факторы, кото-

рые необходимо принимать во внимание. На основе дан-

ных, полученных от экспертов, в CDC систематизировали 

клинические факторы, а также симптомы и признаки за-

болевания в виде матриц. Каждая матрица посвящалась 

определенному диагностическому методу или вмеша-

тельству и содержала клинический вопрос, мишень или 

наиболее выраженный симптом (подробнее о рассмо-

тренных клинических сценариях см. онлайн-версию 

приложения к статье). 

Затем эксперты ранжировали матрицы по трем эта-

пам оценивания: на двух этапах оценивали целесоо-

бразность, а на третьем — необходимость проведения 

диагностического метода или вмешательства. На пер-

вом этапе каждый эксперт анонимно оценивал по по-

рядковой шкале от 1 до 9 баллов целесообразность 

применения определенного метода диагностики или 

вмешательства при определенном клиническом сцена-

рии. Вмешательство или диагностический метод оцени-

вали как целесообразные в том случае, если ожидаемая 

польза для здоровья больного перевешивала предпола-

гаемый риск, без учета финансовых расходов [35]. В 

CDC проанализировали медианные значения рейтин-

говых оценок, представленные в виде таблиц для каж-

дого сценария в соответствии с рекомендациями RAM. 

Во время личных встреч в профильных комиссиях 

группы экспертов обсуждали результаты и редактиро-

вали матрицы для второго этапа, направленного на 

определение целесообразности. После второго этапа в 

CDC распределяли методы диагностики и вмешатель-

ства по категориям: «целесообразные», «нецелесо-

образные» или «целесообразность неясна» и выявляли 

любые разногласия среди экспертов. 
На третьем этапе эксперты оценивали на предмет не-

обходимости те диагностические методы и вмешатель-

ства, которые в ходе второго этапа были признаны чле-

нами экспертных комиссий целесообразными без 

каких-либо разногласий. Оценки также выставляли по 

шкале от 1 до 9 баллов. Эксперты могли оценить вмеша-

тельство или диагностический метод как «необходи-

мые» в том случае, если они соответствовали следую-

щим четырем критериям: (1) вмешательство или метод 

диагностики были признаны на предыдущем этапе це-

лесообразными без каких-либо разногласий; (2) в усло-

виях предложенного клинического сценария не назна-

чить данное вмешательство или метод диагностики 

было бы неверно; (3) существует обоснованная вероят-

ность того, что вмешательство или диагностический 

метод принесут пользу больному; и (4) величина ожи-

даемой пользы не представляется малой [35]. В онлайн-

приложении к оригиналу статьи можно ознакомиться с 

примерами матриц, анализом и результатами. По окон-

чании трех этапов независимого оценивания, членами 

экспертных комиссий были проведены обобщение и 

интерпретация полученых данных с целью создания 

клинически применимых рекомендаций. 

В данном обзоре, состоящем из двух частей, основное 

внимание уделено тем диагностическим методам и вме-

шательствам, которые согласно RAM были оценены как 

«необходимые», «целесообразные» и «нецелесообраз-

ные». Области разногласий или неопределенности вы-

делены для аспектов, имеющих особое практическое 

значение. Таким образом, данные рекомендации бази-

руются на результатах применения RAM, за исключе-

нием тех случаев, в отношении которых существуют 

доказательства, полученные в ходе клинических испы-

таний, особенно РКИ. Мы уже отмечали немногочис-

ленность тех ситуаций, для которых имеются 

рекомендации, подтвержденные результатами РКИ. В 

ходе разработки предлагаемых рекомендаций группы 

экспертов также выявляли клинические вопросы, не 

включенные в первоначальный вариант матриц. В слу-

чаях выявления таких вопросов, результаты примене-

ния RAM дополняли литературными ссылками и 

мнением эксперта — для того, чтобы представить пол-

ную картину оказания помощи при МДД. 

Многопрофильная бригада и методы 
диагностики

Каждая группа экспертов выделяла ряд методов диа-

гностики и вмешательств, необходимых для оказания 

помощи больным МДД (рис. 1). Мультидисциплинар-

ный подход к ведению таких пациентов и целый пере-

чень необходимых специальных знаний являются глав-

ными характеристиками этого процесса. Больной и его 

семья должны активно взаимодействовать со 

специалистом-медиком, который координирует про-

цесс оказания медицинской помощи. В зависимости от 

различных обстоятельств, таких как регион/страна 

проживания или наличие медицинской страховки, та-

ким специалистом может стать невролог или детский 

невролог, реабилитолог, нейрогенетик, детский орто-

пед, педиатр или врач первичного звена медицинской 

помощи, а также другие специалисты. Врач первичного 

звена медицинской помощи должен знать о возможных 

проблемах и быть в состоянии оценить те или иные 

вмешательства, что является основой оказания надле-

жащей помощи при МДД. Такая помощь включает в се-

бя поддержание здоровья, надлежащий мониторинг 

прогрессирования болезни и осложнений для органи-

зации упреждающей, превентивной помощи и опти-

мального ведения больного. Роль различных специали-
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стов и акцент на определенных вмешательствах изме-

няются по мере прогрессирования заболевания (рис. 2). 

На практике для оказания помощи больному МДД в 

клинике необходимо наличие физически доступной сре-

ды и парковки, оснащенных надлежащим оборудованием 

(например, подъемником или пандусом), обученного пер-

сонала для безопасной транспортировки больных, не спо-

собных перемещаться самостоятельно. Компетентность, 

технические средства для точного измерения веса, роста и 

жизненно важных показателей состояния организма, а 

также надлежащим образом обученный персонал — все 

это  крайне важно. Существуют специальные весы, позво-

ляющие взвешивать больного вместе с креслом-каталкой. 

Точное измерение роста у больных с выраженным сколи-

озом невозможно и может быть заменено измерением 

размаха рук.

Диагностика МДД
Цель всех диагностических мероприятий — быстро 

установить точный диагноз.  Это позволяет начать про-

ведение необходимых вмешательств, продолжить спе-

циальное обучение [пациентов и лиц, осуществляющих 

уход] и осуществление поддерживающих мероприятий, 

а также свести к минимуму продолжительность диа-

гностического процесса и избежать его возможного за-

тягивания. Диагностика должна осуществляться спе-

циалистом по нейромышечной патологии, способным 

оценить клиническое состояние ребенка и за короткий 

промежуток времени дать трактовку необходимых до-

полнительных исследований в контексте клинической 

картины. Во многих случаях в план оказания помощи 

семье пациента после установления диагноза необходи-

мо включать специалиста по медицинской генетике и 

консультанта по генетическим вопросам.

В каких случаях следует заподозрить МДД
Заподозрить наличие МДД (рис. 3) необходимо вне за-

висимости от семейного анамнеза. Такие подозрения 

должны возникать в каждом из следующих трех случаев: 

(1) чаще всего при признаках мышечной патологии у 

Когда следует заподозрить МДД

Подтверждение диагноза

Диагноз дистрофинопатии подтвержден

• У больных, которым диагноз был установлен на основании биопсии мышц, выявление мутации гена дистрофина также необходимо

• Больные, которым диагноз был установлен на основании генетического исследования, могут также нуждаться в биопсии мышц, 

 чтобы дифференцировать МДД с дистрофинопатиями, имеющими с более доброкачественные фенотипические проявления

• Необходимо направление для наблюдения специалистами многопрофильной бригады

• Генетическое консультирование настоятельно рекомендуется всем членам семьи женского пола, имеющим риск носительства мутации

• Пациенту и его семье необходимо предложить программу поддержки и контакты с организациями, занимающимися проблемами 

 таких больных

Биопсия мышц:

белок дистрофин 

отсутствует

Не МДД:

рассмотреть 

альтернативные диагнозы

Поиск делеций/дупликаций гена 

дистрофина: делеция или дупликация 

обнаружена

При отсутствии МДД в семейном анамнезе:

Ребенок не ходит в возрасте >16–18 мес;

Признак Говерса (любой возраст, 

особенно <5 лет)

Скрининг МДД: 

выраженное повышение концентрации 

креатинкиназы

Секвенирование гена:

мутация обнаружена

При наличии МДД в семейном анамнезе:

подозрения любых нарушений 

функции мышц

Больной с необъяснимым повышением 

уровня трансаминаз

После установления диагноза

Нет

Да

Рис. 3. Диагностика МДД: от подозрения до подтверждения

В тех случаях, когда имеется подозрение на наличие МДД, дальнейший диагностический алгоритм исследований зависит от степени 

повышения концентрации креатинкиназы. В редких случаях диагноз дистрофинопатии может быть верифицирован на основании отсутствия 

белка дистрофина по результатам биопсии мышц, даже при отрицательных результатах генетического обследования. Если диагноз 

дистрофинопатии не подтверждается ни биопсией мышц, ни генетическим обследованием, выявление другой мышечной дистрофии, которая 

может быть альтернативным диагнозом, весьма сложно и требует привлечения узкого специалиста. МДД=мышечная дистрофия Дюшенна.
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мальчика; (2) выявлении повышения уровня креатинки-

назы в сыворотке крови, полученного при обследовании 

по показаниям, не имеющим отношения к мышечной па-

тологии; или (3) при обнаружении повышенного уровня 

трансаминаз (аспартат-аминотрансфераза [АСТ] и 

аланин-аминотрансфераза [АЛТ], которыми богаты в 

равной степени мышечные/миоциты и печеночные/ге-

патоциты клетки). Таким образом, диагноз МДД должен 

быть рассмотрен до решения вопроса о биопсии печени 

у всех детей мужского пола с повышеными трансамина-

зами. Первоначальная симптоматика может включать 

задержку в развитии навыков ходьбы, частые падения 

или затруднения при беге и подъеме по лестнице. 

Несмотря на то, что обычно МДД диагностируется в воз-

расте около 5 лет, заболевание может быть заподозрено 

значительно раньше на основании отставания в дости-

жении таких этапов развития как самостоятельная ходь-

ба или появление речи; наличие таких задержек было 

отмечено в ходе проспективных исследований с после-

дующим наблюдением больных МДД, выявленых при 

скрининге новорожденных [36]. Наличие признака 

Говерса у ребенка мужского пола должно служить сигна-

лом к началу диагностических мероприятий в отноше-

нии МДД, тем более, если у ребенка к тому же отмечает-

ся утиная походка. Также достаточно часто отмечается 

хождение на носочках, однако этот симптом не является 

дополнительным аргументом в пользу подозрения диа-

гноза МДД. При наличии семейного анамнеза МДД 

определение уровня креатинкиназы должно проводить-

ся при наличии минимальной симптоматики и с учетом 

возраста ребенка. По всей видимости, у детей младше 

5 лет нормальные показатели исследования мышц не по-

зволяют полностью исключить подозрение в МДД. 

Однако по мере взросления ребенка нормальные показа-

тели исследования мышц делают диагноз МДД все менее 

и менее вероятным. Следовательно, весьма маловероят-

но, чтобы мальчик старше 10 лет с нормальной функци-

ей мышц страдал МДД.

Подтверждение диагноза
Алгоритм подтверждения диагноза (рис. 3) зависит 

от доступности на местном уровне быстрых и надеж-

ных методов исследования, которые необходимо интер-

претировать в контексте возможных клинических 

проявлений, обусловленных той или иной степенью тя-

жести, возможной при мутации гена дистрофина. 

Поиск мутации DMD в образце крови, как правило, не-

обходим, даже если сначала диагноз был подтвержден 

отсутствием белка дистрофина в мышечном биоптате. 

Результаты генетического исследования дают клиниче-

скую информацию, необходимую для генетического 

консультирования, пренатальной диагностики и реше-

ния вопроса о последующем лечении препаратами, 

специфичными для определенных мутаций. Различные 

типы мутаций DMD могут служить генетической осно-

вой МДД [12]. Чаще всего для идентификации мутации 

гена дистрофина применяются следующие генетиче-

ские исследования: мультиплексная полимеразная цеп-

ная реакция (ПЦР) [37], мультиплексная лигазная 

амплификация зонда [38], амплификация при постоян-

ных условиях/внутренний праймер [39, 40] и мульти-

плексная амплифицируемая гибридизация зонда [40]. 

Мультиплексная ПЦР широко доступна и наименее до-

рогостоящая, но позволяет выявлять только делеции и 

не анализирует весь ген, поэтому не всегда возможно 

полностью охарактеризовать обнаруженные делеции. 

Мультиплексная лигазная амплификация зонда и муль-

типлексная амплифицируемая гибридизация зонда вы-

являют делеции и дупликации и могут анализировать 

все экзоны, а амплификация при постоянных условиях/

внутренний праймер выявляет делеции и предоставля-

ет данные секвенирования. Ни одна из этих методик не 

является повсеместно доступной. 

Если результаты исследования, полученные при по-

мощи одной или более из перечисленных методик, по-

зволяют идентифицировать и полностью охарактери-

зовать мутацию гена дистрофина, то в дальнейших 

исследованиях необходимости нет. Если делецию/ду-

пликацию обнаружить не удалось, необходимо пред-

принять секвенирование гена с целью поиска точечных 

мутаций или небольших делеций (или вставок) [39, 40]. 

Необходимость в полной характеристике мутации (гра-

ницы делеции или точная позиция точечной мутации) 

обусловлена тем, что эта информация позволяет пред-

сказать влияние мутации на рамку считывания в преде-

лах гена, а это, в свою очередь, является определяющим 

фактором фенотипической вариабельности дистрофи-

нопатий [19, 21, 22], а также позволяет решить вопрос о 

терапии препаратами, специфичными для определен-

ных мутаций, которые в настоящее время находятся на 

стадии клинических испытаний [41–43].

Биопсию мышц выполняют в зависимости от клини-

ческой ситуации, доступности проведения генетиче-

ского исследования и технических возможностей цен-

тра, в котором больной наблюдается [44]. Открытая 

(инцизионная — Прим. ред.) биопсия мышц необходи-

ма, если проводится дифференциальная диагностика, 

которая рассматривает МДД как один из возможных 

вариантов среди других мышечных дистрофий, так как 

она позволяет получить необходимый объем ткани для 

дальнейшего анализа. Биопсия при помощи иглы мо-

жет быть оправдана, если рассматривается только 

МДД, или если специалист владеет методикой много-

фокусной пункционной биопсии у детей [45, 46]. В тех 

центрах, где это возможно, лучше всего использовать 

конхотом (выкусыватель), так как он позволяет полу-

чить образец большего размера, чем игольчатая/моно-

фокусная биопсия, и не требует открытого хирургиче-

ского вмешательства [47, 48].

Основными методами исследования, которые прово-

дят с мышечным биоптатом при МДД, являются имму-

ноцитохимия и иммуноблотинг дистрофина. Резуль-

таты этих исследований должен интерпретировать 

опытный патоморфолог, специализирующийся на ней-

ромышечной патологии [7–9]. Биопсия мышц может 

дать информацию о количестве и размере молекулы 
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дистрофина для тех случаев, когда этот белок есть [7–9, 

12, 44]. Полное или частичное отсутствие дистрофина 

может помочь отличить МДД от дистрофинопатий с 

более доброкачественным фенотипом [7–9, 12, 44]. Для 

подтверждения МДД нет необходимости в проведении 

электронной микроскопии. 

Проведение генетического исследования после по-

лучения положительного результата по данным биоп-

сии мышц является обязательным. В биопсии мышц 

нет необходимости в тех случаях, когда диагноз МДД 

был изначально установлен на основании генетиче-

ского исследования, тем более что некоторые семьи 

могут находить эту процедуру травматичной. Тем не 

менее, если генетическое исследование выполнено, но 

мутацию идентифицировать не удалось, и при этом 

определяется высокая концентрация креатинкиназы, 

а также имеются симптомы или признаки, характер-

ные для МДД, то следующим необходимым диагно-

стическим шагом является биопсия мышц. Это 

касается и тех случаев, когда подозрение в диагнозе 

МДД подкрепляется семейным анамнезом, однако на-

личие семейной мутации остается неизвестным. 

Несмотря на то, что электромиография и исследова-

ние проводимости нервов являются традиционной ча-

Показатели Метод Цель исследования Больные, способные к само-
стоятельному передвижению

Больные, не способные к само-
стоятельному передвижению

Исследование 

силы

Мануальное исследование 

мышц (шкала MRC) [50].

Количественная миометрия 

(предпочтительнее, если 

мышечная сила соответствует 

3−5 баллам по шкале MRC)*

Серийное оценивание: выявить 

отклонения от ожидаемого 

клинического течения; отследить 

прогрессирование болезни и 

прогнозировать утрату функций; 

оценить эффект лечения; выявить 

асимметрию  мышечной силы

Определять силу нижних 

конечностей с помощью 

мануального исследования 

каждые 6 мес

На ранних стадиях: определять 

силу верхних и нижних 

конечностей каждые 6 мес.

На поздних стадиях: ценность 

данного исследования неясна

Объем 

движений

Гониометрия [51] Начальная цель: выявить 

развивающееся снижение мышечной 

экстензии и наличие суставных 

контрактур, которые могут 

способствовать/приводить к 

функциональному ухудшению или к 

нарушениям опорно-двигательного 

аппарата или кожным проблемам.

Выявить необходимость 

дополнительного/альтернативного 

медикаментозного/хирургического 

вмешательства (то есть применения 

ортезов, шинирования, 

использования устройств для 

вертикализации, удлинения 

илиотибиального тракта)

Нижние конечности: бедренные, 

коленные, голеностопные 

суставы; илиотибиальный тракт; 

подколенные сухожилия, 

икроножная мышца

Нижние конечности: бедренные, 

коленные, голеностопные 

суставы; илиотибиальный тракт; 

подколенные сухожилия, 

икроножная мышца.

Верхние конечности: локтевой 

сустав, запястье, длинные 

сгибатели пальцев

Тесты на время Выполнение с учетом времени 

стандартизованных заданий 

для проверки различных 

функций [50, 52]

Легкие в практическом применении 

и информативные показатели 

повседневного функционального 

состояния; чувствительны к 

изменению состояния

Время прохождения 10 м, время 

выполнения приема Говерса, 

врема подъема на 4 ступеньки, 

тест с 6-минутной ходьбой.

Время, необходимое для 

одевания рубашки, может быть 

информативным показателем на 

поздних этапах стадии 

самостоятельного 

передвижения

Время, необходимое для 

одевания рубашки, может быть 

информативным показателем на 

ранних этапах стадии 

неспособности к 

самостоятельному 

передвижению. Тесты на время 

не применимы на поздних этапах 

стадии неспособности к 

самостоятельному 

передвижению

Повседневная 

деятельность

Оценка ограничений в 

повседневной деятельности 

дома, в школе и общественных 

местах

Очень информативно для выявления 

точек приложения помощи, 

адаптации и доступа к 

контролируемой окружающей среде

Частота падений, мониторинг 

количества шагов, навыки 

самообслуживания, письма и 

работы за компьютером.

Дееспособность в школе и 

общественных местах

Навыки самообслуживания, 

письма и работы за 

компьютером, управление 

ручным и електрическим 

креслом-каталкой.

Дееспособность в школе и 

общественных местах

Шкалы 

двигательных 

функций

Оценка двигательных функций 

отдельных областей с 

получением объединенной 

оценки

Позволяет осуществлять мониторинг 

прогрессирования болезни и 

эффекта лечения

Шкала оценки функций нижних 

конечностей Vignos, шкала 

оценки способности к 

самостоятельному 

передвижению North Star, шкала 

измерения двигательной 

функции

Шкала оценки функционального 

рейтинга верхних конечностей 

по Brooke,

функциональная оценка по Egen 

Klassifi kation, двигательные 

шкалы Hammersmith, шкала 

измерения двигательной 

функции

Плановое обследование в клинике должно проводиться каждые 6 мес, при отсутствии иных показаний. Осмотр больного специалистами по физической реабилитации и 

эрготерапии рекомендован каждые 4 мес.  MRC=UK Medical Research Council (Совет по клиническим исследованиям Соединенного Королевства). *Хотя рабочая группа экспертов 

признала эти методы надлежащими средствами оценки, они чаще применяются  в исследованиях, чем в клинической практике.

Таблица 1. Предлагаемые методы оценки состояния нейромышечной системы при мышечной дистрофии Дюшенна
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стью обследования детей при подозрении на 

нервно-мышечное заболевание, по мнению экспертных 

комиссий эти исследования сейчас не считаются пока-

заными или необходимыми при специфическом обсле-

довании в отношении МДД. 

Оценка состояния нейромышечной 
системы и опорно-двигательного 
аппарата

Клиническое обследование при МДД включает сбор 

стандартного медицинского и семейного анамнеза, а 

также физикальное обследование с акцентом на выяв-

ление структурных нарушений опорно-двигательного 

апарата и связанных с ними функциональных наруше-

ний. Специалист по нейромышечной патологии дол-

жен четко представлять себе ожидаемое течение МДД, 

чтобы заметить наличие отклонений от него (напри-

мер, понимать, что более легкое течение заболевания 

может свидетельствовать о более легкой дистрофино-

патии, или что более тяжелое течение заболевания мо-

жет быть признаком сопутствующей патологии). Такой 

вывод делается на основании результатов регулярной 

оценки прогрессирования болезни (то есть оценки мы-

шечной силы, объема движений, позы, походки, тай-

мерных тестов) [49], результатов наблюдения за 

способностью справляться с повседневной деятельно-

стью и результатов применения шкал оценки состоя-

ния двигательных функций. Результаты этих оценок, 

которые также учитываются при принятии решений о 

лечебных вмешательствах и при отслеживании эффек-

та терапии, представлены в таблице 1. Для получения 

качественных результатов перечисленные методы ис-

следования требуют обучения и опыта. Выбор опреде-

ленных методик для использования в любой из 

категорий подвержен влиянию местных факторов. 

Важнее всего обеспечить сопоставимость результатов в 

рамках отдельно взятой клиники при проведении срав-

нения с течением времени.

Медикаментозные вмешательства 
для поддержания мышечной силы 
и функционального состояния мышц 
в целом 

При помощи медикаментозного вмешательства уже 

можно изменять естественное течение МДД, а дальней-

шие достижения и более эффективное лечение патоло-

гии,  лежащей в основе МДД, должны все больше 

облегчать течение заболевания. В число методов такого 

лечения потенциально могут входить терапия малыми 

молекулами и генная терапия. Наиболее заметным и 

разрушительным образом МДД влияет на скелетную 

мускулатуру и приводит к утрате мышечной силы и 

функций. Нарастание мышечной дегенерации при 

МДД хорошо известно как в патофизиологии, так и в 

патокинезиологии. Оно проявляется прогрессирующей 

слабостью мышц в направлении от проксимальных от-

делов к дистальным, что ведет к прогрессирующей 

утрате способности к тем видам деятельности, которые 

связаны с преодолением силы тяжести и, в конечном 

итоге, потере способности к самостоятельному пере-

движению [53–58]. Несколько групп экспертов проана-

лизировали методы лечения, направленные на 

улучшение в отношении силы и функционального со-

стояния мышц. В числе этих методов были медикамен-

тозные вмешательства (такие как применение 

глюкокортикоидов) и методы физической реабилита-

ции (они обсуждаются в части 2 этого обзора [34] — см. 

сноску 1 на с. 42), включая применение легких физиче-

ских упражнений и видов деятельности, а также меро-

приятия, направленные на предотвращение (или 

сведение к минимуму) контрактур и деформаций 

опорно-двигательного аппарата. 

Глюкокортикоиды
В настоящее время, применение глюкокортикои-

дов  — единственный из доступных методов медика-

ментозного лечения, который позволяет замедлить 

утрату мышечной силы и функций при МДД [19, 20, 

59–63], что, в свою очередь, позволяет уменьшить риск 

развития сколиоза и стабилизирует функциональное 

состояние легких [61, 62]. Функциональное состояние 

сердца также может улучшаться. На сегодня существу-

ет ограниченное количество данных, указывающих на 

более медленное ухудшение функционального состоя-

ния сердца (согласно показателям эхокардиографии). 

При этом эхокардиографические показатели необяза-

тельно являются предикторами задержки появления 

кардиальных симптомов и признаков или смерти, свя-

занной с сердечной патологией [25, 62].

Результаты первоначальных РКИ у больных, которые 

проходили курс лечения преднизоном продолжитель-

ностью до 6 мес, показали улучшение мышечной силы с 

наиболее благоприятными параметрами при суточной 

дозе 0,75 мг/кг [64]. Использование более высокой су-

точной дозы (1,5 мг/кг) не было более эффективным 

[65], а более низкая суточная доза (0,3 мг/кг) была менее 

эффективна. Ежедневный прием был более эффекти-

вен, чем прием лекарства через день [66]. В Европе вме-

сто преднизона часто применяется преднизолон. 

Показано, что дефлазакорт, глюкокортикоид со сход-

ным строением, доступный во многих странах, но до 

настоящего времени не зарегистрированый Управле-

нием по контролю за пищевыми продуктами и лекар-

ственными средствами США — FDA (Food and Drug 

Administration) или CDC в США, имеет сходную эф-

фективность в суточной дозе 0,9 мг/кг и немного отли-

чающиеся показатели риска с течением времени [67, 68].

Последующие более долгосрочные исследования по 

применению преднизона/преднизолона и дефлазакорта 

больше фокусировались на их эффективности в отно-

шении продления способности к самостоятельному пе-

редвижению, чем на краткосрочном увеличении силы 

(то есть утрата двигательных функций продолжается, 

но более медленно) [69, 70]. Более современными иссле-

дованиями показано, что продолжение лечения после 

потери больным способности к самостоятельному пе-
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Побочные эффекты 
глюкокортикоидов

Рекомендованная тактика наблюдения Вмешательства

Кушингоидные черты [19], ожирение 

[70, 71]

Необходима особая настороженность, если ожирение 

наблюдается у больного, его родителей или сибсов.

Следование диетическим рекомендациям должно строго 

соблюдаться до начала приема стероидов; предупредите 

пациента и членов семьи о повышении аппетита при 

приеме препаратов

В осуществлении активной предупреждающей тактики в 

отношении диеты пациента должна принимать участие вся 

семья, а не только больной.

Рассмотрите возможность замены преднизона на 

дефлазакорт.

Выберите другуют схему приема препарата

Гирсутизм [19] Заранее предупредите родителей пациента Обычно не достигает степени, требующей коррекции 

лечения

Акне, лишай, бородавки В большей степени выражены у подростков Используйте средства вспомогательной терапии 

(местнодействующие препараты) и не спешите менять 

режим приема ГК, кроме тех случаев, когда ребенок 

испытывает эмоциональное страдание

Задержка роста [72, 73] Измерение роста не реже, чем каждые 6 мес, как часть 

общемедицинской помощи (при МДД имеется тенденция к 

маленькому росту даже без лечения стероидами [61])

Рассмотрите необходимость в эндокринологическом 

обследовании, если график роста имеет форму плато

Задержка полового созревания Мониторинг этапов полового созревания по шкале Tanner.

Выявление случаев задержки полового созревания в семь

Рассмотрите необходимость проведения 

эндокринологического обследования, если задержка 

значительная или больной сильно переживает по этому 

поводу

Неблагоприятные изменения в 

поведении [19,  74−76]

Выявление исходных параметров настроения, 

темперамента, проблем, связанных с СДВГ, а также 

информирование родителей о том, что в течение первых 6 

нед терапии ГК возможны частые ухудшения в этом 

отношении, которые носят преходящий характер

Решите, необходимо ли лечение исходных расстройств до 

начала терапии ГК (например, консультация или 

медикаментозное лечение по поводу СДВГ).

Рассмотрите возможность изменения времени приема ГК 

на более позднее в течении дня.

Рассмотрите необходимость направления пациента к 

специалистам по поводу поведенческих нарушений

Угнетение иммунитета/адреналовой 

функции надпочечников [77] 

Информируйте родителей больного о риске развития 

серьезных инфекций и необходимости быстро 

реагировать на малейшую инфекцию.

Советуйте родителям информировать весь медицинский 

персонал о том, что ребенок принимает стероиды, и 

носить специальную предупреждающую стероидную 

карту. 

Убедитесь в том, что прием ГК не прерывается резко

Обеспечьте противогерпетическую иммунизацию до 

начала терапии ГК; подтвердите иммунизацию 

достаточными титрами антител в сыворотке крови.

Обеспечьте фтизиатрическое наблюдение.

Обеспечьте консультацию инфекциониста в случае 

развития серьезной инфекции.

Замените дефлазакорт эквивалентной дозой преднизона, 

если тот временно недоступен.

Примените в/в прикрытие антистрессовой дозой 

гидрокортизона или метилпреднизолона в случае 

операции или серьезного заболевания (нет общепринятой 

стратегии лечения; рекомендована консультация 

анестезиолога или эндокринолога).

Дайте в/в прикрытие, если невозможно, то пероральное

Артериальная гипертензия [76] При каждом посещении клиники измеряйте артериальное 

давление с оценкой в процентилях для роста и пола

Если артериальное давление >99%, уменьшите 

потребление соли, снизьте вес.

При отсутствии эффекта рассмотрите возможность приема 

ингибитора АПФ или блокатора β-адренорецепторов

Непереносимость глюкозы При каждом визите определяйте концентрацию глюкозы в 

моче при помощи индикаторных полосок.

Расспросите пациента на предмет полиурии и полидипсии

Если моча содержит глюкозу, то проверьте ее наличие 

натощак и после еды, если есть отклонения от нормы — 

организуйте консультацию эндокринолога

ГЭРБ Расспросите пациента на предмет наличия симптомов 

ГЭРБ (изжога).

Посоветуйте родителям больного сообщать о таких 

симптомах

Избегайте применения НПВП.

При наличии симптомов назначьте ранитидин или 

ингибитор протонного насоса и антацид

Язвенная болезнь [78] Сообщите родителям о существующем риске и 

необходимости сообщать о симптомах.

Анамнестические данные о гастрите, ГЭРБ, боли в животе 

или наличии  крови в фекалиях.

Выполните анализ кала на наличие крови при наличии в 

анамнезе анемии или других настораживающих данных

Избегайте применения НПВП.

При наличии симптомов назначьте ранитидин или 

ингибитор протонного насоса и антацид.

Организуйте консультацию гастроэнтеролога

Катаракта Ежегодное офтальмологическое обследование Рассмотрите возможность замены дефлазакорта 

преднизолоном, если катаракта развивается до степени, 

влияющей на зрение.

Организуйте консультацию офтальмолога
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редвижению также снижает риск развития прогресси-

рующего сколиоза и стабилизирует функциональные 

показатели легких [61, 62].

На основании убедительных данных литературы, 

приведенных выше, сведений практических руководств 

и личного опыта рабочая группа экспертов настоятель-

но рекомендует рассматривать возможность проведе-

ния глюкокортикоидной терапии всем больным МДД 

[19, 20]. В оставшейся части данного раздела мы даем 

информацию о том, какие клинические данные необхо-

димы для определения времени начала глюкокортико-

идной терапии, наблюдения за процессом лечения и 

контроля побочных эффектов. 

Цель применения глюкокортикоидов у детей, способ-

ных к самостоятельному передвижению, — сохранение 

этой способности и сведение к минимуму респиратор-

ных, кардиальных и ортопедических осложнений на бо-

лее поздних стадиях заболевания, с учетом хорошо опи-

санных рисков, связанных с длительным приемом 

глюкокортикоидов. Если подобные осложнения уже су-

ществуют, то риск развития побочных эффектов может 

возрастать (табл. 2). Таким больным необходимо особое 

внимание при выборе подходящего глюкокортикоидно-

го препарата, времени начала лечения; кроме того, необ-

ходимо самым тщательным образом отслеживать появ-

ление любых проблем, которые могут возникнуть у 

такого пациента. Высокая настороженность в отноше-

нии побочных эффектов, связанных с приемом стерои-

дов, должна постоянно поддерживаться. Профилактика 

побочных эффектов и борьба с ними должны носить 

предупреждающий характер [59]. Семьи должны быть 

снабжены стероидной картой или подобным уведомле-

нием, где указано, что ребенок принимает стероиды, да-

на вся информация, которая может быть необходима 

для оказания ему неотложной помощи при острых со-

стояниях, переломах, серьезных инфекциях, при необхо-

димости проведения  хиру рги ческого вмешательства 

или общей анастезии, для информирования любых 

врачей-специалистов, которые могут быть задействова-

ны в оказании помощи ребенку.

Начало глюкокортикоидной терапии
В литературных источниках нет общепринятых ру-

ководств в отношении начала проведения глюкокор-

тикоидной терапии у мальчиков с МДД, способных к 

самостоятельному передвижению. Заключение рабо-

чей группы экспертов, полученное в результате при-

менения метода RAM, заключается в том, что время 

начала лечения глюкокортикоидами должно подби-

раться индивидуально, на основании функциональ-

ного статуса больного с учетом возраста и уже 

существующих факторов риска развития неблаго-

приятных побочных эффектов. Распознавание трех 

фаз эволюции двигательной функции при МДД (раз-

витие, плато и угасание) помогает клиницисту при-

нять это решение (рис. 4). Во всех случаях до 

назначения стероидов должен быть выполнен реко-

мендованный национальный календарь иммуниза-

ции, а также выработан иммунитет к вирусу 

Varicella-zoster. 

Начинать терапию глюкокортикоидами не рекомен-

дуется ребенку, у которого продолжают формировать-

ся двигательные навыки, особенно если он младше 

2 лет. В типичном случае у мальчика с МДД двигатель-

ные навыки продолжают развиваться до возраста при-

близительно 4−6 лет, хотя и более медленными 

темпами, чем у его ровесников [81]. Возможное реше-

ние о применении глюкокортикоидов следует обсудить 

с лицами, осуществляющими уход за больным, еще на 

ранней стадии, в предверии ожидаемой фазы плато в 

Побочные эффекты 
глюкокортикоидов

Рекомендованная тактика наблюдения Вмешательства

Деминирализация кости и повышеный 

риск переломов* [76, 79]

Соберите детальный анамнез в отношении переломов.

Ежегодно ДЭРА для мониторинга плотности кости.

Ежегодный мониторинг концентрации 

25-гидроксивитамина D в крови (при климатических 

условиях с выраженной сезонностью — лучше всего в 

конце зимы) и назначение витамина D
3
 в случае, если 

уровень <32 нмоль/л.

Диетологическая оценка достаточности употребления с 

пищей кальция и витамина D

При концентрации 25-гидроксивитамина D 20−31 нмоль/л 

назначьте 1000 МЕ перорально 2 раза в сутки, при 

<20 нмоль/л назначьте 2000 МЕ перорально 2 раза в сутки

Повторно проверьте концентрацию сывороточного 

25-гидроксивитамина D после 3 мес терапии.

Поощряйте нагрузки весом.

Используйте мультивитаминные добавки вместе с 

витамином D
3
.

Рассмотрите возможность назначения бисфосфонатов 

(таких как памидронат)

Миоглобинурия [80] Расспросите о ненормальной окраске мочи после 

физической нагрузки, проведите анализ мочи

Посоветуйте избегать избыточных нагрузок с резким 

перемещением тела (например, быстрого спуска по 

лестнице, резких приседаний, прыжков на батуте) и 

сильным напряжением.

Обследуйте почки, если миоглобинурия сохраняется

В таблице приведены хронические побочные эффекты (ПЭ),  распространенные среди подрастающих детей при назначении глюкокортикоидов (ГК) в высоких дозах.  

Приведены ПЭ, встречающиеся у больных МДД, как способных, так и не способных к самостоятельному передвижению, исходя из типичного начала терапии 

преднизоном или дефлазакортом для возраста 6 лет (±2 года) и продолжающегося приема по ежедневной схеме [19, 20, 59, 78, 80]. Снижение дозы необходимо, если 

ПЭ невозможно купировать иначе, или если наблюдается непереносимость ГК. При отсутствии эффекта от снижения дозы, прежде чем полностью отменить лечение 

производится дальнейшее снижение или изменение схемы приема (рис. 5). Очень важен тщательный мониторинг, особенно в первые 6 мес от начала терапии. 

АПФ=ангиотензин-превращающий фермент. СДВГ=синдром дефицита внимания и гиперактивности. ДЭРА=двухэнергетическая рентгеновская абсорбциометрия. 

МДД=мышечная дистрофия Дюшена. ГЭРБ=гастроэзофагеальная рефлюксная болезнь. НПВП=нестероидные противовоспалительные препараты. *См. часть 2 этого 

обзора (рис. 1)

Таблица 2. Рекомендуемая тактика наблюдения и вмешательства при развитии побочных эффектов, связаных с приемом ГК
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развитии двигательных навыков и последующего их 

угасания. Фазу плато, которая может продолжаться 

всего лишь несколько месяцев, можно определить по 

отсутствию дальнейшего прогресса в развитии двига-

тельных функций, но до их угасания — при помощи 

данных анамнеза и тестов на время (табл. 1). Если ре-

бенку нужно больше времени на выполнение таких те-

стов, если он теряет двигательные навыки (например, 

подъем по лестнице), демонстрирует меньшую вынос-

ливость или чаще падает, это значит, что он находится в 

фазе угасания. Клиницист должен предложить начать 

лечение глюкокортикоидами при наличии четких при-

знаков достижения фазы плато, обычно в возрасте 4−8 

лет, если только нет существенных причин (таких как 

серьезные, уже имеющиеся факторы риска развития 

побочных эффектов) дожидаться фазы угасания. 

Начало приема стероидов рекомендуется даже в фазе 

полного угасания или в период, близкий к полной по-

тере способности к самостоятельному передвижению, 

однако польза от них может быть меньше.

Эти рекомендации относительно времени начала те-

рапии глюкокортикоидами, необходимо воспринимать 

как минимальные, пороговые условия. Некоторые 

практики придерживаются более агрессивного подхо-

да, подразумевающего раннее начало лечения в период 

появления первых клинических симптомов, несмотря 

на отсутствие опубликованных данных, подтверждаю-

щих пользу такой стратегии. Поэтому экспертная ко-

миссия не сочла оправданым раннее начало терапии 

глюкокортикоидами. 

Поскольку решение о начале лечения глюкокорти-

коидами принимается на основании повторных обсле-

дований в сочетании с информацией, предоставленной 

родителями, то в случае, если это решение принимает-

ся на первом визите больного,  оно требует повышен-

ного внимания, или дополнительной консультации 

другого специалиста с целью получения альтернатив-

ного заключения. Оценка динамики двигательных 

функций ребенка (развитие, плато и угасание) основа-

но исключительно на сведениях, предоставленных 

при первом визите лицом, осуществляющим уход за 

больным, поэтому принятие такого рода решений в 

отношении детей до 6 лет также требует особой ото-

рожности. Если решение о приеме глюкокортикоидов 

принимается на первом визите, мы рекомендуем сразу 

же определиться, кто из врачей будет ответственным 

за дальнейшее наблюдение, особенно если врач, реко-

мендовавший прием глюкокортикоидов, не сможет 

выполнять эту роль.

Долгосрочный прием глюкокортикоидов — это боль-

шая ответственность для семьи пациента. Крайне важ-

но обсудить с ними потенциальные побочные эффекты, 

необходимость внимательно отслеживать любые неже-

лательные последствия, которые могут возникнуть, и 

реагировать на них, а также необходимость вниматель-

ного наблюдения за больным ребенком со стороны 

врача первичного звена медицинской помощи и специ-

ализированной медицинской бригады.

Применение глюкокортикоидов после потери 
способности к самостоятельному передвижению

Тем больным, которые принимали глюкокортикоиды, 

будучи способными к самостоятельному передвиже-

нию, многие эксперты продолжают их назначать и при 

потере такой способности [62] с целью сохранения си-

лы верхних конечностей, уменьшения прогрессирова-

ния сколиоза и задержки угасания респираторной и 

кардиальной функций [19, 61, 62]. 

Показания к началу лечения глюкокортикоидами 

больных, неспособных к самостоятельному передвиже-

нию, скорее относительные, чем абсолютные. Эф-

фективность глюкокортикоидной терапии в отноше-

нии предотвращения сколиоза или стабилизации 

кардиальной или респираторной функций в этой ситу-

ации неизвестна; таким образом, этот аспект требует 

дальнейшего изучения. Однако, ограниченное количе-

ство данных, полученных в результате проведения кли-

нических испытаний, свидетельствуют о кратковре-

менной стабилизации функционального состояния 

легких у больных, находящихся на ранних этапах ста-

дии потери способности к самостоятельному передви-

жению [65]. Если пациент и лицо, осуществляющее за 

ним уход, желают начать прием стероидов, то ежеднев-

ный прием стероидов показан в случае стабильного в 

функциональном отношении течения заболевания. 

Ежедневный прием стероидов также показан и при на-

личии функционального угасания. Однако в этой груп-

пе следует строго учитывать влияние уже существую-

щих факторов риска, таких как нарушения поведения, 

риск перелома или ожирение; а побочные эффекты тре-

буют скрупулезного наблюдения. Неясно, будет ли эф-

фективна терапия глюкокортикоидами у больного со 

значительным ограничением функций рук или с выра-

женным поражением легких (такого, кто уже нуждает-

ся в ночной двухуровневой вспомогательной вентиля-

ции с положительным давлением). Наличие патологии 

по данным эхокардиографии или симптомы сердечной 

недостаточности не являются противопоказаниями к 

проведению терапии глюкокортикоидами, однако ис-

пользование глюкокортикоидов при наличии выражен-

ной кардиомиопатии может нести в себе больший риск 

развития побочных эффектов.

Схемы приема и дозы глюкокортикоидов
Вывод, полученный при использовании метода REM, 

указывает, что ежедневный прием глюкокортикоидов 

предпочтительнее альтернирующей схемы (то есть при-

ем через день, прием высокой дозы на выходные или 

чередование 10 дней приема препарата с 10 или 20 дня-

ми пропуска; табл. 3). Новые данные, которые будут по-

лучены в продолжающихся в настоящее время и 

будущих исследованиях, могут привести к изменению 

этих рекомендаций [82]. 

Считается, что преднизон (предниз олон) и дефлаза-

корт имеют сходное действие, и ни один из них не име-

ет явного преимущества в отношении влияния на 

угасание двигательной, респираторной или сердечной 
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функций при МДД [19, 20, 59]. Выбор глюкокортикоида 

зависит от наличия разрешения на его использование, 

цены, состава и диапазона выявленных побочных эф-

фектов (рис. 4) [19, 20, 59]. Преднизон недорогой и до-

ступен в таблетках и жидких формах. Дефлазакорт там, 

где он доступен, дороже и его таблетки меньше по раз-

меру, а его жидкие формы доступны не везде. У некото-

рых больных дефлазакорту может быть отдано 

предпочтение перед преднизоном в силу вероятно 

меньшего риска набора веса [19, 20, 59, 68, 70, 83]. 

Рекомендованная начальная доза для преднизона у 

мальчиков с МДД, способных к самостоятельному пе-

редвижению, — 0,75 мг/кг в сутки, а для дефлазакор-

та — 0,9 мг/кг в сутки, прием утром [19, 20, 59]. У неко-

торых больных наблюдаются преходящие поведенче-

ские нарушения (например, гиперактивность, эмоцио-

нальная лабильность) в течение нескольких часов после 

приема препарата. Для таких детей назначение препа-

рата после полудня, по возвращении из школы, может 

быть предпочтительным. В общем, более высокие дозы 

глюкокортикоидов не приводят к большей эффектив-

ности. Считается, что минимальная эф фективная доза 

преднизона, при назначении которой отмечена неболь-

шая (хотя и не максимально возможная для этой дозы) 

Начало терапии ГК

Мониторинг побочных эффектов и других факторов, влияющих на принятие решения о применении ГК

Преднизон

0,75 мг/кг в сутки

Препарат первой линии, в случае, 

если нет уже существующих проблем 

с весом и/или поведением, при наличии 

которых предпочтительнее дефлазакорт

Дефлазакорт

0,9 мг/кг в сутки

Рассматривайте, как препарат первой 

линии, если уже существуют проблемы 

с весом и/или поведением

Возраст <2 лет

Улучшение (типично): начинать лечение 

ГК не рекомендуется

Плато (редко): тщательное наблюдение

Угасание (не характерно): рассмотрите

возможность другого диагноза или 

наличия сопутствующей патологии

Возраст 2–5 лет

Улучшение: начало терапии ГК 

не рекомендуется

Плато: рекомендуется начинать 

лечение ГК 

Угасание: настоятельно рекомендуется 

начинать лечение ГК

Возраст ≥6 лет

Улучшение (редко): рассмотрите 

вероятность МДБ

Плато: настоятельно рекомендуется 

начинать лечение ГК

Угасание: настоятельно рекомендуется 

начинать лечение ГК

Больные, неспособные к самостоятельному 

передвижению: подробнее см. в тексте

• Необходимо принять во внимание возраст, функциональное состояние (улучшение, плато, угасание), уже существующие факторы риска, 

 взаимоотношения врача с семьей

• Убедитесь в том, что до начала приема ГК выполнен календарь иммунизации 

Если побочные эффекты в достаточной степени переносятся пациентом и контролируются

Постепенное увеличение дозы в соответствии с ростом до достижения максимального веса 40 кг (преднизон — 

30 мг/сут или дефлазакорт — 36 мг/сут)

Если на этапе функционального угасания и на субцелевой дозе, то увеличить дозу до целевой

Продолжать даже на этапе потери больным способности к самостоятельному передвижению — 

для задержки развития сколиоза, задержки ухудшения функциональных показателей легких и, 

возможно, задержки развития сердечной недостаточности

Если побочные эффекты не контролируются в достаточной степени и не переносятся пациентом, то необходимо изменить схему приема ГК

Необходимо снизить суточную дозу на 25−33% и оценить состояние больного через 1 мес

Если побочные эффекты по-прежнему не контролируются в достаточной степени и не переносятся пациентом

Рассмотрите возможность снижения дневной дозы еще на 25%; 

минимальная эффективная доза преднизона составляет приблизительно 0,3 мг/кг в сутки

Если набор веса/поведение являются основными проблемами, рассмотрите возможность замены на дефлазакорт 

или на схему с назначением высоких доз на выходные (см. табл. 3)

Если пациент и/или его родители склоняются к полному отказу от лечения, рассмотрите возможность 

использования интермиттирующей схемы 10/10 или 10/20 (см. табл. 3).

Рис. 4. Алгоритм начала и дальнейшего ведения ГК-терапии при мышечной дистрофии Дюшенна [59, 68, 80]

Подробнее о мониторинге побочных эффектов см. табл. 2. МДБ=мышечная дистрофия Беккера. ГК=глюкокортикоиды.
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польза лечения, составляет 0,3 мг/кг в сутки [20, 64]. На 

основании обычных дозировок, применяемых у тех, 

кто продолжает прием стероидов с периода сохранной 

способности к самостоятельному передвижению, мож-

но выбрать дозу в пределах 0,3–0,6 мг/кг в сутки. 

Данные или консенсус группы экспертов в отношении 

оптимальной дозы глюкокортикоидов больным, неспо-

собным к самостоятельному передвижению и никогда 

не получавшим стероиды, отсутствуют.

У больных, способных к самостоятельному передви-

жению, дозу глюкокортикоидов обычно повышают по 

мере роста ребенка, и сопутствующие лечению побоч-

ные эффекты переносятся пациетом и адекватно кон-

тролируются [82] до достижения пациентом приблизи-

тельно 40 кг веса при соответствующей максимальной 

дозе преднизона приблизительно 30−40 мг/сут (по дан-

ным группы исследователей CIDD [Clinical Investigators 

in Duchenne Dystrophy study group] максимальная доза 

составляла 40 мг; Pandya S., неопубликованные данные) 

и максимальной дозе дефлазакорта 36−39 мг/сут [62]. 

Подростки, неспособные к самостоятельному передви-

жению, продолжающие получать постоянное лечение 

глюкокортикоидами, обычно имеют массу тела более 40 

кг и снижение дозы на килограмм веса часто допустимо 

до 0,3−0,6 мк/кг в сутки для преднизона и дефлазакор-

та, при сохранении значительной эффективности тера-

пии [61, 62]. Альтернативный подход — не повышать 

дозу глюкокортикоидов по мере роста взросления 

больного, поддерживая начальную дозу. Какова эффек-

тивность этого подхода и его диапазон побочных эф-

фектов по сравнению с точкой зрения большинства 

(что дозу следует увеличивать по мере роста), неизвест-

но. В рабочей группе экспертов сложилось мнение, что 

у больных, получающих относительно малую дозу глю-

кокортикоидов (меньшую, чем начальная доза в расче-

те на 1 кг массы тела), у которых при этом наблюдается 

функциональное угасание, необходимо рассмотреть 

возможность коррекции дозы для сохранения функ-

ций. Доза глюкокортикоидов повышается до целевой, 

после чего (через 2−3 мес) проводится повторная оцен-

ка пользы и переносимости лечения. В отдельных слу-

чаях может также быть оправдано увеличение дозы за 

пределы стандартной целевой для того, чтобы опреде-

лить возможность продления способности к самостоя-

тельному передвижению за счет дополнительного нара-

щивания силы, однако в настоящее время отсутствуют 

данные или согласованное мнение в пользу этой пози-

ции. Тем не менее, увеличение дозы глюкокортикоидов 

может также увеличить риск развития побочных эф-

фектов, и это следует принимать во внимание. 

Контроль побочных эффектов
Тщательный контроль побочных эффектов, связаных 

с приемом стероидов, является решающим с момента 

начала постоянной терапии стероидами. Несмотря на 

то, что в настоящее время терапия стероидами пред-

ставляет собой основу медикаментозного лечения 

МДД, она не должна назначаться любыми врачами, вы-

бранными случайным образом, или предприниматься 

самостоятельно семьей пациента. Такое лечение долж-

но находиться под контролем клиники, обладающей 

необходимым уровнем компетенции. Исходные дан-

ные, необходимые для ведения взрослеющего ребенка с 

МДД, получающего постоянное лечение глюкокорти-

коидами, могут помочь определить дозу препарата и 

частоту приема (рис. 4). В табл. 2 приведены основные 

побочные эффекты, которые необходимо отслеживать, 

а также вмешательства, эффективные в отношении  

борьбы с этими побочными эффектами. 

Ежедневная схема приема глюкокортикоидов оправда-

на, если двигательные функции ребенка стабильны или 

находятся в фазе угасания, а также если побочные эф-

фекты, развившиеся в результате приема глюкокортико-

идов, адекватно контролируются и нормально перено-

Схема приема Доза преднизона* Доза дефлазакорта* Комментарий При наличии побочных 
эффектов

Через день 0,75−1,25 мг/кг в сут: через 

день

2 мг/кг в сут: через день Менее эффективно, но оправдано, 

когда при ежедневном приеме 

развиваются побочные эффекты, 

которые не удается эффективно 

контролировать или они не 

переносятся пациентом

Нужно уменьшать дозу, если 

побочные эффекты 

невозможно контролировать 

или пациент их не переносит

Назначение высоких доз на 

выходные

5 мг/кг в сут: каждую пятницу 

и субботу

До сих пор не изучалась Существует меньше данных об 

эффективности в сравнении с 

ежедневной схемой приема.

Рассмотрите как альтернативу 

ежедневной схеме, особенно если 

есть проблемы с набором веса и 

поведением

Нужно уменьшать дозу, если 

побочные эффекты 

невозможно контролировать 

или пациент их не переносит

Интермиттирующая 0,75 мг/кг в сут: в течении 10 

дней чередуется с 10–20 

днями без приема препарата 

0,6 мг/кг в сут: с 1−20 дни 

и ничего в оставшиеся 

дни месяца

Менее эффективна, но побочных 

эффектов меньше.

Рассмотрите как наименее 

эффективную, но, вероятно, лучше 

всего переносимую схему прежде 

чем полностью отказаться от 

лечения стероидами.

Нужно уменьшать дозу, если 

побочные эффекты 

невозможно контролировать 

или пациент их не переносит

*Ни один из приведеных диапазонов доз не был однозначно принят как оптимальный.

Таблица 3. Альтернативные схемы лечения глюкокортикоидами
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сятся пациентом. Если при ежедневном приеме развива-

ются неконтролируемые и/или непереносимые 

по бочные эффекты, которые не устраняются хотя бы 

однократным уменьшением дозы, в этом случае обосно-

вана замена схемы приема на альтернирующую (табл. 3). 

Однако если побочные эффекты глюкокортикоидов 

адекватно не контролируются и/или не переносятся, тог-

да увеличение дозы глюкокортикоидов в соответствии с 

набором массы тела или по причине угасания двигатель-

ной функции является неоправданым и снижение дозы 

необходимо вне зависимости от того, стабильна двига-

тельная функция или угасает. Это относится ко всем схе-

мам приема. Рекомендовано снизить дозу приблизитель-

но на 25−33% с повторной оценкой состояния больного 

по телефону или во время его визита в клинику через 

1 мес. Если имеет место ожирение, то врач должен рас-

смотреть возможность замены преднизона на дефлаза-

корт (табл. 2). Не рекомендуется отказываться от тера-

пии глюкокортикоидами, даже если побочные эффекты 

неконтролируемые и/или непереносимые до тех пор, по-

ка не будет произведено, как минимум однократное сни-

жение дозы и замена схемы приема на альтернирующую. 

Это относится как к больным, с сохраняющейся способ-

ностью к самостоятельному передвижению, так и с утра-

ченной. Однако если коррекция дозы глюкокортикоидов 

и/или схемы приема неэффективны в отношении адек-

ватности контроля над основными побочными эффек-

тами и в отношении их переносимости, то лечение глю-

кокортикоидами необходимо прекратить вне зависимо-

сти от состояния двигательной функции. Такие решения 

необходимо принимать индивидуально, вместе с ребен-

ком и его семьей, так как определение переносимости 

побочных эффектов по сравнению с достигнутой поль-

зой — это личный выбор. На рис. 4 и в табл. 2 приведены 

дополнительные сведения, касающиеся специфических 

последствий терапии глюкокортикоидами, и рекоменда-

ции по борьбе с ними.

Другие препараты и пищевые добавки
Применение оксандролона, анаболического стероида, 

не было расценено как необходимое или надлежащее, 

как в сочетании с глюкокортикоидной терапией, так и 

при ее отсутствии. Безопасность ботулинотоксина А в 

качестве средства лечения или предотвращения кон-

трактур у лиц с МДД не исследована и не считается 

надлежащей. Не были созданы рекомендации относи-

тельно применения креатина. В ходе РКИ, касающихся  

применения креатина при МДД, его польза не доказана 

[84]. Если у больного, принимающего креатин имеются 

признаки нарушения функций почек, необходимо пре-

кратить прием этой добавки.

Такие добавки, как коэнзим Q10, карнитин, амино-

кислоты (глутамин, аргинин), противовоспалитель-

ные/антиоксиданты (рыбий жир, витамин Е, экстракт 

зеленого чая) и другие, используют некоторые родите-

ли и рекомендуют некоторые врачи. Так как  данные 

литературы или консенсус мнений экспертов, под-

тверждающие пользу этих добавок, отсутствуют, то мы 

Рамка 1. Оценка психосоциального функционирования

Эмоциональное регулирование/способность преодолевать трудности

• Короткий скрининг эмоционального состояния настоятельно 

рекомендуется проводить на каждом визите или, как минимум, ежегодно

• Наблюдение за способностью управлять своими эмоциями может быть 

неформальным по своей природе и не требует проведения всестороннего 

обследования

• Может быть оправданным и полезным использование сокращенных 

вариантов стандартизированных оценочных шкал 

• Оценку может проводить социальный работник или специалист в области 

психического здоровья или другой сотрудник клиники, имеющий 

достаточные знания и опыт в этой области (например, лечащий врач, 

медицинская сестра)

Нейрокогнитивная оценка 

• Детальное исследование психического развития (дети ≤4 лет) или 

нейропсихологическое исследование (дети ≥5 лет) рекомендуют проводить 

при постановке или вскоре после постановки диагноза, и до официального 

начала обучения в школе

• Необходимо использовать стандартизованные тесты, основанные на 

выполнении заданий и оценочные шкалы родитель/пациент 

• Должна проводиться нейропсихологом или другим специалистом, 

имеющим опыт исследования функций головного мозга и психического 

развития у больных детей

Речь и язык (артикуляция)

Исследование с целью решения вопроса о направлении на коррекцию речи и 

артикуляции необходимо для: 

• детей младшего возраста, в отношении которых есть подозрение на 

задержку развития речи и/или артикуляции (выявленную лицом, 

осуществляющим уход за больным, или по мнению другого специалиста)

• пациентов старшего детского возраста, у которых есть признаки утраты или 

нарушения коммуникативных способностей 

Расстройства аутистического диапазона

• Скрининг необходим для тех детей с МДД, у которых подозревают задержку 

развития речи, наличие поведенческих ограничений или стереотипий или 

нарушение социального функционирования (выявленные лицом, 

осуществляющим уход за больным, или по мнению другого специалиста)

• Необходимо обратиться к опытному специалисту для детального 

обследования и наблюдения по поводу расстройства аутистического 

диапазона при положительных результатах скрининга или в случае 

сохраняющихся подозрений 

Социальная работа 

• Необходимо обследование семьи и лиц, осуществляющих уход за больным,  

специалистом социальной службы 

• Специалист социальной службы — это социальный работник клиники или 

другой специалист, достаточно опытный и квалифицированный, чтобы 

оценить способность пациента к регуляции своих эмоции и преодолению 

трудностей, и повлиять на них. Это специалист, который имеет доступ к 

финансовым ресурсам, программам и сетям социальной поддержки и 

должный уровень понимания и осведомленности в вопросах МДД

МДД=мышечная дистрофия Дюшенна.
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не даем рекомендаций по их применению. Экспертные 

комиссии также не оценивали пользу лечения теми 

препаратами, которые потенциально могли бы изме-

нить течение заболевания (например, пентоксифиллин 

или различные средства растительного происхожде-

ния). Такие вопросы были определены как область, тре-

бующая дополнительных исследований. Эксперты 

одобрили активное привлечение семей к деятельности, 

которая помогает расширить и усовершенствовать 

представления о МДД — например, создание реестров 

и проведение клинических испытаний.

Психосоциальная помощь
Медицинская помощь больному МДД и его семье бу-

дет неполной без обеспечения им психосоциального 

благополучия [85, 86].  Для многих родителей стресс, 

Рамка 2. Психосоциальные вмешательства

Психотерапия

• Обучение родителей: рекомендована для экстернальных моделей поведения (например, неконструктивное/разрушительное поведение 

и конфликт родитель-ребенок)

• Индивидуальная терапия: рекомендована для интернальных моделей поведения (например, низкая самооценка и депрессия, 

тревожность и обсессивно-компульсивное расстройство, неспособность регулировать эмоции и преодолевать трудности)

• Групповая терапия: рекомендована при дефиците социальных навыков

• Семейная терапия: рекомендована при неспособности регулировать эмоции и преодолевать трудности, а также конфликте между 

родителями и ребенком

• Прикладной поведенческий анализ: рекомендован для специфических моделей поведения, характерных при аутизме

Медикаментозные вмешательства

• Селективные ингибиторы обратного захвата серотонина при депрессии, тревоге, обсессивно-компульсивном расстройстве 

• Стабилизаторы настроения при агрессии, злобности/эмоциональной дисрегуляции

• Стимуляторы при расстройстве поведения с дефицитом внимания и гиперактивностью

Вмешательства, направленные на улучшение социальных взаимодействий

• Повышение понимания и осведомленности в отношении МДД среди школьного персонала

• Информирование ровесников о МДД

• Тренировка социальных навыков (направленная на коррекцию дефицита в этой области)

• Модифицированные/адаптированные виды спорта, летние лагеря и молодежные группы/программы

• Художественные группы, гиппотерапия, акватерапия, использование служебных собак, программы общения с природой, а также 

интернет/чаты и пр.

• Побуждение больного к самостоятельности и защите своих интересов 

Вмешательства образовательного характера

• Нейропсихологическое обследование при установлении диагноза и перед началом посещения школы

• Индивидуальные программы обучения в начальный период посещения школы

• Мероприятия, направленные на компенсацию выявленных нарушений

Мероприятия, направленные на помощь пациенту и его семье

• Координатор оказания помощи: служит точкой контакта для удовлетворения информационных потребностей семьи, составляет 

расписание и координирует консультации, способствует общению между клиницистами и т.д.; должен быть специалистом, имеющим 

достаточный уровень знаний и опыта в отношении клинической помощи при МДД

• Служба медицинской помощи на дому: должна привлекаться, если здоровье больного подвергается риску в связи с невозможностью 

обеспечения достаточной медицинской помощью в имеющихся условиях или обстоятельствах; может быть уместно и в других 

ситуациях, когда лица (учреждения) оказывающие медицинскую помощь в настоящее время не могут в достаточной степени 

удовлетворить потребности больного в такой помощи

• Преемственность этапов: поощрение самостоятельности обращения за  медицинской помощью, при необходимости облегчение 

перехода к другой бригаде специалистов, а также создание возможностей получения образования и работы 

• Паллиативная помощь: оправдана для контроля боли, в случае необходимости; эмоциональная и духовная поддержка; рекомендации 

по лечению и принятию решений в отношении оказания помощи

• Хоспис: необходим для больных в терминальном состоянии

МДД=мышечная дистрофия Дюшенна.



58 http://neurology.thelancet.com № 3 (18), 2010

Обзоры

который вызван психосоциальными проблемами их 

ребенка, превышает стресс, связанный с физическими 

аспектами болезни [87]. Потребности больного варьи-

руют в зависимости от возраста и стадии болезни (рис. 

2), но существует несколько общих утверждений, кото-

рые  действительны для всех. 

МДД — многоуровневое и мультисистемное заболе-

вание. Биологические факторы (включая недостаточ-

ное количество дистрофина и/или его изоформ, а так-

же последующее влияние этого дефицита на развитие 

и функционирование головного мозга) [88], социаль-

ные и эмоциональные факторы, факторы, связанные с 

лечением (например, глюкокортикоиды), все они мо-

гут вносить свою лепту в состояние психического здо-

ровья и социальное функционирование [5]. Хотя 

большинство психосоциальных последствий не уни-

кальны для МДД, у больных МДД повышен риск воз-

никновения проблем такого рода. Трудности психосо-

циального характера, которые наблюдаются при МДД, 

необходимо разрешать при помощи тех же методов/

вмешательств с доказанной эффективностью, что ис-

пользуются в общей популяции [89], с выраженным 

акцентом на предотвращении и раннем вмешатель-

стве, потому что такой подход максимально улучшает 

потенциальный результат.  

В целом, психосоциальная адаптация мальчиков с 

МДД сходна с таковой при других хронических заболе-

ваниях [90]. Однако существуют специфические обла-

сти риска, требующие особого внимания. Трудности 

социального функционирования могут быть связаны с 

дефицитом специфических когнитивных навыков: на-

выков социального взаимодействия, способности де-

лать выводы, осуществлять перспективное планирова-

ние и улавливать эмоциональные оттенки. Дефицит 

такого рода имеет биологическую основу, в то время 

как последствия МДД (то есть ограничения физическо-

го характера) могут приводить к социальной изоляции, 

социальному отторжению и ограниченному доступу к 

общественной деятельности. Типичные нарушения ре-

чи и артикуляции (которые затрагивают развитие речи, 

кратковременную вербальную память и процесс обра-

ботки фонетической информации), так же как и за-

держка когнитивного развития (включающая наруше-

ния интеллекта и специфические расстройства 

обучения), хорошо известны [91−94]. Также повышен 

риск развития поведенческих расстройств и  иных пси-

хоневрологических нарушений: расстройств аутисти-

ческого диапазона, расстройства с дефицитом внима-

ния и гиперактивностью и обсессивно-компульсивного 

расстройства [95]. Могут встречаться трудности в регу-

лировании эмоций и депрессия [5]. Проблемой также 

может быть тревожность, которая усиливается на фоне 

когнитивного дефицита, выражающегося в снижении 

гибкости мышления и способностей к адаптации (то 

есть чрезмерная ригидность мыслительного процесса). 

Подобным образом дефицит гибкости мышления и 

эмоциональной регуляции может быть причиной  не-

гативистического/вызывающего поведения и экспло-

зивности характера. Повышеная распространенность 

депрессии среди родителей пациентов с МДД подчер-

кивает необходимость проведения обследования и ока-

зания поддержки всей семье [96].

Обследования
Ключевыми моментами для проведения обследова-

ния явлеется время вскоре после установления диагно-

за (в определенных случаях может потребоваться 

промежуток в 6–12 мес для проведения некоторых об-

следований, которые позволяют уточнить диагноз), пе-

ред началом посещения школы и при изменении 

фунциионального состояния. Хотя не каждой клинике 

могут быть доступны все перечисленные обследования 

и вмешательства (рамка 1 и 2), мы надеемся, что эти ре-

комендации смогут служить руководством для запол-

нения пробелов в квалификации клинического 

персонала и, при необходимости,  помогут понять, ка-

ких специалистов надо привлечь для консультаций. 

Необходимый объем обследований должен охватывать 

сферы эмоционального регулирования и способности 

преодолевать трудности, нейрокогнитивного функцио-

нирования, развитие речи и языка (артикуляции), воз-

можного наличия заболеваний аутистического 

диапазона и социальной поддержки. Необходим регу-

лярный скрининг психосоциального благосостояния 

больного, родителей и сибсов.

Вмешательства
Конкретные вмешательства будут зависеть от инди-

видуальной необходимости, но их перечень должен по-

тенциально удовлетворять широкий диапазон 

потребностей. Для психосоциального здоровья больно-

го/семьи крайне важно определиться с тем, кто будет 

осуществлять координацию помощи в целом. Такой ко-

ординатор, имеющий достаточный опыт и уровень 

компетентности в области нейромышечных заболева-

ний, может быть полезным посредником, способным 

удовлетворить потребности пациента и семьи в специ-

альной информации [86]. Необходимо придерживаться 

стратегии активной профилактики, направленной на 

оказание помощи семьям и больным с целью избежать 

социальных проблем и социальной изоляции, которые 

возникают в связи с заболеванием (рамка 2).

Чтобы преодолевать возможные проблемы в обра-

зовании, для всех детей с МДД необходимо разрабо-

тать индивидуальный план обучения вместе с их 

родителями и учителями. Кроме того, это поможет от-

регулировать те виды деятельности (например, физи-

ческое воспитание), которые при отсутствии контроля 

могут оказывать вредное воздействие на мышечную 

систему ребенка или могут привести к повышенному 

расходу энергии/утомлению (например, длинные пе-

шие переходы на обед и с обеда) или сопряжены с 

опасностью (например, активность на детской пло-

щадке) и с труднодоступностью для больного ребенка 

без посторонней помощи. Поощрение самостоятель-

ности больного и помощь в принятии самостоятель-
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ных решений также необходимы и входят в структуру 

оказания медицинской помощи. 

Психофармакологические вмешательства рассматри-

ваются при необходимости лечения психических нару-

шений умеренной и тяжелой степени тяжести, как 

часть комплексного лечебного плана, включающего не-

обходимые виды психотерапии и вмешательства ин-

формационного характера. Применяют стандартные 

схемы назначения лекарственных препаратов с допол-

нительным учетом состояния сердечно-сосудистой си-

стемы больного, лекарственных взаимодействий и по-

бочных эффектов при комбинации с другими 

препаратами (например, набор веса при приеме глюко-

кортикоидов), а также общего состояния больного. 

Настоятельно рекомендовано тщательное наблюдение с 

систематическим обследованием, в том числе привле-

чение профильного специалиста для консультации, ес-

ли возникает необходимость. 

По мере надобности необходимо прибегать к паллиа-

тивной помощи для предотвращения или облегчения 

страданий, для улучшения качества жизни больных с 

МДД. В дополнение к мероприятиям, направленным на 

облегчение боли, команды паллиативной помощи так-

же должны быть в состоянии осуществлять эмоцио-

нальную и духовную поддержку, помогать семьям в 

определении целей лечения и принятии трудных меди-

цинских решений, способствовать взаимодействию се-

мей и медицинских бригад, а также оказывать 

поддержку в связи с горем, утратой и тоской по умер-

шему.

Заключение
Рекомендации, представленные в двух частях данного 

обзора, являются итогом международного сотрудниче-

ства экспертов-клиницистов, цель которых заключает-

ся в донесении информации об оптимальной помощи 

при МДД. По причине недостаточного количества дан-

ных в отношении МДД, полученых в ходе РКИ (распро-

страненная ситуация в области редких заболеваний), 

для выработки рекомендаций по поводу того, какие 

клинические вмешательства являются надлежащими/

ненадлежащими и необходимыми был выбран хорошо 

зарекомендовавший себя метод. Метод REM имеет не-

которые преимущества в сравнении с другими метода-

ми, основанными на достижении консенсуса — напри-

мер, методом доказательного генерирования вопросов 

для адресной рассылки, методом учета независимых 

мнений, за которым следует групповое обсуждение и 

методом многораундовых итераций [35]. Допол-

нительным преимуществом REM является проведение 

систематической оценки четких клинических сценари-

ев, максимально копирующих процесс принятия реше-

ния в клинике во всей его сложности. 

Это первая часть рекомендаций по оказанию меди-

цинской помощи пациентам с МДД, созданные при по-

мощи этого метода. В ней сделан акцент на том, что  

многопрофильная помощь при МДД должна быть об-

щей заботой всех специалистов, а также продолжено 

обсуждение деталей диагностической, фармакологиче-

ской и психосоциальной помощи. Точная генетическая 

диагностика является золотым стандартом постановки 

диагноза МДД, и в данной работе мы рекомендуем изы-

скать возможность ее проведения во всех случаях. 

Ввиду того, что в будущем возможно проведение лече-

ния, специфического для определенной мутации (на 

сегодняшний день проходят клинические испытания I 

и II фазы), назрела необходимость повсеместного до-

ступа подобной технологии [41]. По мере изменений в 

генетических технологиях, в частности, по мере разви-

тия высокоэффективных методов диагностики, данный 

алгоритм должен стать проще.

Основа медикаментозной терапии в ведении больных 

с МДД — применение кортикостероидов. Данные, по-

лученные в ходе РКИ, подтверждают необходимость их 

использования [19], несмотря на то, что схемы лечения 

в разных странах и клиниках очень отличаются друг от 

друга. Дальнейшие клинические испытания глюкокор-

тикоидов и методов борьбы с их побочными эффекта-

ми, вероятно, расширят наши знания в отношении 

оптимального применения этих препаратов [60, 82]. В 

тоже время, приведенные нами рекомендации дают 

основу применения глюкокортикоидов, которая обе-

спечивает бóльшую сопоставимость, — это важный мо-

мент не только для помощи больным в настоящее вре-

мя, но и для планирования многоцентровых клиниче-

ских испытаний новейших методов лечения, которые 

допускают использование стероидов в качестве базо-

вой терапии в структуре стандартной помощи.

Несмотря на то, что множество работ указывают на 

важность для больных МДД и их семей проблемы по-

веденческих нарушений, а также проблем образова-

тельного характера, лишь единичные публикации пред-

лагают практические руководства по оказанию психо-

социальной помощи в таких случаях. Обеспечение 

помощи в отношении проблем такого рода часто пред-

ставляет значительные трудности для структуры, ори-

ентированной на оказание чисто медицинской помо-

щи. Однако, данные рекомендации четко определяют 

этот элемент как центральный в ведении таких боль-

ных, делая акцент на превентивных вмешательствах. 

Предполагается, что оценка влияния этих сфер помощи 

Стратегия поиска и критерии отбора

Поиск рецензируемых литературных источников осуществлялся по ключевым 

словам «Duchenne» (Дюшенн) или «muscular dystrophy» (мышечная 

дистрофия), или обоим словам вместе, в сочетании с одним из 410 других 

поисковых терминов, имеющих отношение к полному списку инструментов 

для оценки показателей и вмешательств, используемых при ведении МДД. 

Полный список терминов, использованных при поиске, доступен по запросу. 

Были использованы следующие базы данных: Medline, Embase, Web of Science 

и Cochrane Library. Первоначальными критериями включения являлись: 

наличие резюме исследования, проведенного на человеке, опубликованного 

на английском языке в период с 1986 по 2006 гг. Каждая рабочая группа в 

процессе обсуждения, заключительной оценки и при написании 

рекомендаций также использовала наиболее важные статьи, относящиеся к их 

дисциплине и опубликованные до 1986 г., а также с 2007 до середины 2009 гг.
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будет важной задачей по мере продвижения в сторону 

проведения клинических испытаний.

Во второй части этого обзора [34, см. сноску 1 на стр. 

42] обсуждается роль специалистов различной специа-

лизации (реабилитологов, специалистов по заболевани-

ям сердечно-сосудистой системы, гастроэнтерологов, 

диетологов, ортопедов, хирургов и пульмонологов и др.) 

при МДД. Таким образом, оба обзора вместе могут яв-

ляться современным и достаточно всеобъемлющим ру-

ководством по оказанию помощи при этом заболевании.
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Диагностика и ведение мышечной дистрофии 

Дюшенна. Часть 2: оказание многопрофильной 

помощи1

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 2: 

implementation of multidisciplinary care
Katharine Bushby, Richard Finkel, David J. Birnkrant, Laura E. Case, Paula R. Clemens, Linda Cripe, Ajay Kaul, Kathi Kinnett, Craig 

McDonald, Shree Pandya, James Poysky, Frederic Shapiro, Jean Tomezsko, Carolyn Constantin; DMD Care Considerations Working 

Group*

Для оптимального ведения мышечной дистрофии Дюшенна (МДД) необходим мультидисциплинарный 

подход, который ориентирован на упреждающие и превентивные меры, а также на активные вмешательства, 

направленные на первичные и вторичные аспекты заболевания. Реализация стратегии всестороннего 

ведения больного может положительно влиять на естественную динамику развития заболевания и улучшать 

функциональное состояние, качество и продолжительность жизни пациента с МДД. Стандартизированная 

помощь может также облегчить планирование многоцентровых клинических испытаний и помочь выявить 

те области, где можно улучшить уровень оказания помощи. В этой части обзора мы представляем 

всеохватывающий набор рекомендаций по оказанию помощи при МДД: реабилитационной, ортопедической, 

респираторной, сердечно-сосудистой, гастроэнтерологической/нутрициологической помощи и вопросам 

ведения болевого синдрома, а также рекомендации по мерам предосторожности в отношении проведения 

общехирургических вмешательств и неотложных мероприятий. С учетом рекомендаций, которые изложены в 

первой части данного обзора, где освещены вопросы диагностики, фармакотерапии и психосоциальной 

помощи, эти рекомендации позволяют осуществлять диагностику и ведение больных МДД посредством 

скоординированной многопрофильной помощи.

1 Первая часть обзора «Диагностика и лечение мышечной дистрофии Дюшенна. Часть 1: диагностика, фармакотерапия и психосоциальная по-

мощь» опубликована в Th e Lancet Neurology, Украинское издание — № 3 (18), 2010, с. 42–62 (Прим. ред.).

Введение
В первой части этого обзора важность оказания 

многопрофильной помощи подчеркивалась в кон-

тексте диагностики, а также фармакотерапевтиче-

ского и психосоциального аспектов помощи при 

МДД; при этом внимание акцентировалось на том, 

что ни один из аспектов такого рода помощи при 

этом заболевании не может рассматриваться от-

дельно от других [1]. Такая модель помощи придает 

особое значение привлечению всех необходимых 

специалистов различного профиля для упреждаю-

щего выявления ранних изменений во многих си-

стемах, а также для контроля широкого спектра 

осложнений, которые можно предвидеть при МДД. 

Мы применяли эту модель помощи больному и его 

семье на разных стадиях болезни. В данной, второй 

части, обзора представлены сведения об оптималь-

ном оказании реабилитационной, кардиоваскуляр-

ной, гастроэнтерологической/нутрициологической, 

ортопедической/хирургической и респираторной 

помощи специалистами с соответствующей спе-

циализацией. Как и ранее был использован метод 

определения целесообразности оценок или вме-

шательств, разработанный корпорацией RAND и 

Калифорнийским университетом (Лос-Анджелес) 

(RAND Corporation–University of California Los 

Angeles Appropriateness Method) [2] (более деталь-

но этот метод описан в части 1 данного обзора [1]  
(см. также сноску 1 на с. 46 Прим. ред.).

Поддержание эластичности мышц 
и профилактика контрактур суставов

Пониженная эластичность мышц, а также контрак-

туры суставов при МДД являются результатом воз-

действия различных факторов, в том числе потери 

возможности активного полнообъемного движения 

в суставе, статического позиционирования в поло-

жении флексии, дисбаланс мышц, обеспечивающих 

движение сустава, а также фиброзных изменений 

мышечной ткани [3−8]. Поддержание достаточного 

объема движений и билатеральной симметрии важны 

для обеспечения оптимального движения и функцио-

нального положения больного, что, в свою очередь, 

поддерживает его способность к самостоятельному 

передвижению, предотвращает развитие фиксиро-

ванных деформаций и поддерживает целостность ко-

жи [9−14].
Для борьбы с суставными контрактурами требуется 

участие специалистов в области нейромышечной пато-
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логии, физиотерапевтов2, врачей-реабилитологов и спе-

циалистов по ортопедической хирургии [15, 16]. Обычно 

мониторинг и применение программ по предотвращению 

развития контрактур осуществляется физиотерапевтом, 

он также производит адаптацию/подстройку к индиви-

дуальным потребностям больного, стадии болезни, реак-

ции на терапию и переносимости. Помощь, которую 

оказывают больному по месту жительства, должна про-

водиться под руководством специалиста каждые 4 мес.

Методы физической реабилитации 
Растягивание и позиционирование

Для эффективного растягивания мышечно-сухо-

жильной единицы требуется комбинация вмешательств, 

которые включают активное растягивание, активное 

растягивание с посторонней помощью, пассивное рас-

тягивание, длительное вытяжение с использованием 

позиционирования, шинирования, а также ортезов и 

приспособлений для вертикализации/стояния [9, 10, 

12, 17−20]. По мере того, как больному становится все 

сложнее стоять и ходить, рекомендуется использовать 

программы вертикализации.

Активное растягивание, активное растягивание с по-

сторонней помощью и/или пассивное растягивание с 

целью предотвращения или уменьшения контрактур у 

больного должно выполняться минимум 4−6 дней в нед 

для каждого отдельно взятого сустава или группы 

мышц. Растягивание необходимо выполнять как дома 

и/или в школе, так и в клинике.

Регулярное растягивание голеностопного, коленного 

и тазобедренного суставов необходимо как на стадии 

сохранной способности больного к самостоятельному 

передвижению, так и на стадии утраченной способно-

сти к самостоятельному передвижению. На стадии 

утраченной способности к самостоятельному передви-

жению дополнительно возникает необходимость в ре-

гулярном растягивании верхних конечностей, в том 

числе длинных сгибателей пальцев, а также запястья, 

локтевого и плечевого суставов. Дополнительные обла-

сти, которые требуют растягивания, могут быть выяв-

лены при индивидуальном обследовании больного.

Вспомогательные устройства для компенсации 
утраченных функций опорно-двигательного 
аппарата
Ортезы

С целью предотвращения образования контрактур  

применяют ортезы в состоянии покоя, позиционирова-

ние суставов и программы вертикализации. Ортезы го-

лень–стопа (AFO3), используемые в ночное время, 

2 Нужно иметь ввиду, что во многих странах (например, в Соединенном 

Королевстве) термин «физиотерапия» подразумевает прежде всего ак-

тивное использование физической реабилитации и даже мануальной 

терапии наряду с природными и искусственно созданными физически-

ми факторами воздействия (тепло, электричество, лазерное излучение и 

пр.) для восстановления нарушений в двигательной сфере (Прим. ред.).
3 AFO (ankle–foot orthosis) — ортез на голеностопный сустав. KAFO 

(knee-ankle–foot orthose) — ортез на коленный и голеностопный суста-

вы. В русскоязычной терминологии обе аббревиатуры чаще всего при-

меняются без перевода (Прим. перев).

могут помочь предотвратить или минимизировать у 

больного прогрессирование эквинусных контрактур; 

использование этих ортезов оправдано также и на про-

тяжении всей его жизни [6, 17−19, 21, 22]. AFO должны 

быть индивидуально подобраны и изготовлены так, 

чтобы обеспечить комфорт и оптимальное позициони-

рование голеностопного сустава. Применение ортезов 

колено–голень–стопа (KAFO4; например, фиксаторов 

или шин для всей ноги) для предотвращения контрак-

тур и деформаций может быть полезно как на поздней 

стадии сохранной способности к самостоятельному 

передвижению, так и на ранней стадии утраченной спо-

собности к самостоятельному передвижению, обеспе-

чивая больному вертикализацию и ограниченное 

самостоятельное передвижение в терапевтических це-

лях [23], но могут плохо переноситься больным в ноч-

ное время [6]. Использование AFO в дневное время 

может быть оправдано у больных, которые постоянно 

пользуются креслом-каталкой. Шинирование рук в со-

стоянии покоя оправдано у больных с контрактурой 

длинных сгибателей пальцев.

Приспособления для вертикализации
Использование пассивных приспособлений для обе-

спечения вертикального положения/вертикализации у 

больных без контрактур или с легкими контрактурами 

бедра, коленного сустава или голени является необхо-

димым как на поздней стадии сохраненной способно-

сти к самостоятельному передвижению, так и на ранней 

стадии потери способности к самостоятельному пере-

движению. Кроме того, есть много сторонников того, 

чтобы продолжать использовать пассивные приспосо-

бления для обеспечения вертикального положения/

вертикализации или моторизованные кресла-каталки с 

возможностью поддержания вертикального положения 

на поздней стадии потери больным способности к са-

мостоятельному передвижению в тех случаях, когда 

контрактуры не настолько выраженные, чтобы препят-

ствовать позиционированию, и в случае, если больные 

чувствуют себя комфортно при использовании данных 

приспособлений [24].

Хирургическое вмешательство при 
контрактурах нижних конечностей

В настоящее время не существует таких ситуаций, 

при которых хирургическое лечение контрактур 

нижних конечностей было бы всегда однозначно по-

казано. Для тех случаев, когда, несмотря на выполне-

ние упражнений по поддержанию объема движений 

и шинирование, у больного выявляют контрактуры 

нижних конечностей, существуют определенные сце-

нарии, при которых может быть рассмотрен вариант 

проведения хирургического вмешательства [15, 25–

32]. В таких случаях подход должен быть строго ин-

дивидуальным.

Чаще всего хирургической коррекции и даже после-

дующему ортезированию/шинированию подлежат го-

4 См. сноску 3 (Прим. перев).
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леностопные суставы и, в несколько меньшей степени, 

коленные суставы. Бедренный сустав плохо реагирует 

на хирургическое вмешательство, направленное на 

устранение фиксированных флексионных контрактур, 

и не может быть подвергнут эффективному ортезиро-

ванию/шинированию. Хирургическое высвобождение/

устранение или удлинение пояснично-подвздошной 

мышцы и других сгибателей бедра могут еще более 

ослабить эти мышцы и привести к потере больным спо-

собности ходить, даже при устранении контрактур. У 

больных, способных к самостоятельному передвиже-

нию, деформация бедра часто корригируется самостоя-

тельно, когда коленные и голеностопные суставы 

удается вернуть в нормальное положение/выпрямить; 

это связано с тем, что бедренная флексия и поясничный 

лордоз могут иметь компенсаторный характер и не 

нуждаться в коррекции.

В настоящее время существуют разнообразные хи-

рургические подходы, однако ни один из них не может 

быть рекомендован с бóльшим предпочтением чем дру-

гие. Выбор варианта оперативного лечения будет зави-

сеть от индивидуальных обстоятельств, однако важную 

роль может играть тот факт, на какой стадии заболе-

вания проводить хирургическое вмешательство,  — с 

сохранной или утраченной способностью к самостоя-

тельному передвижению. 

Ранняя стадия сохранной способности 
к самостоятельному передвижению

До настоящего времени продолжают проводить вме-

шательства, направленные на борьбу с ранними конт-

рактурами, включая удлинение пяточного сухожилия 

(ахиллова сухожилия) при эквинусных контрактурах, 

удлинение подколенного сухожилия при флексорных 

контрактурах коленного сустава, высвобождение пе-

редней бедренной мышцы при флексорных контракту-

рах бедра и даже иссечение илиотибиального тяжа при 

абдукторных контрактурах бедра у больных 4−7 лет 

[25, 26]. Некоторые клиники даже рекомендуют выпол-

нять такие вмешательства до развития контрактур [25, 

26]. Однако этот подход был разработан 20−25 лет на-

зад, как попытка сбалансировать мускулатуру при хо-

рошей мышечной силе [25], и в настоящее время 

широко не практикуется, хотя по-прежнему у него есть 

свои сторонники.

Промежуточная стадия сохраненной 
способности к самостоятельному 
передвижению

Вмешательства на этой стадии направлены на прод-

ление способности больного к самостоятельному пере-

движению, так как измененные контрактурами суставы 

могут ограничивать способность к хождению, даже 

если в целом мускулатура конечностей обладает до-

статочной силой. Существуют доказательства, позво-

ляющие предположить, что способность к хождению 

может быть продлена на 1−3 года благодаря хирур-

гическому вмешательству [15, 25−27, 30−32]. Однако 

сложно достичь консенсуса в отношении проведения 

хирургической коррекции контрактур с целью продле-

ния способности к самостоятельному передвижению, 

поскольку сложно объективно оценить полученные 

результаты. Неоперированные больные, которые не по-

лучают кортикостероиды, могут потерять способность 

к самостоятельному передвижению в любом возрасте. 

Следовательно, использование среднего возраста, как 

критерия сравнительной оценки определенного вме-

шательства, статистически нерелевантно в тех случаях, 

когда сравнивается небольшое количество больных. 

Мы обнаружили, что лишь незначительное количе-

ство работ посвящены тому факту, что способность к 

самостоятельному передвижению скорее постепенно 

снижается на протяжении 1−2 лет, чем внезапно утра-

чивается. Это затрудняет оценку продления способно-

сти больного ходить в случае проведения какого-либо 

определенного вмешательства. Продление способности 

к самостоятельному передвижению за счет использова-

ния кортикостероидов в настоящий момент еще более 

увеличивает неопределенность в отношении ценности 

хирургических вмешательств по поводу контрактур. С 

учетом вышесказанного можно предложить определен-

ные рекомендации, которые направлены на продление 

периода ходьбы вне зависимости от кортикостероид-

ной терапии. До принятия решения о проведении хи-

рургического вмешательства необходимо принять во 

внимание мышечную силу и объем движений в каждом 

отдельно взятом суставе.

Подходы к хирургическим вмешательствам на нижних 

конечностях, направленные на поддержание способно-

сти ходить, включают билатеральные многоуровневые 

вмешательства (бедро−колено−голень либо колено−го-

лень), билатеральные одноуровневые вмешательства 

(голень) и, редко, унилатеральные одноуровневые вме-

шательства (голень) при асимметричном вовлечении 

[15, 25–32]. К оперативным вмешательствам относится 

удлинение сухожилия, перемещение сухожилия, тен-

дотомия (рассечение сухожилия) наряду с высвобож-

дением сустава из фиброзных контрактур (голень) или 

удалением плотных фиброзных тяжей (илиотибиаль-

ный тяж на латеральной поверхности от тазобедрен-

ного сустава до колена). Одноуровневое оперативное 

вмешательство (например, коррекция эквинусной де-

формации стопы >20°) не показано, если флексорные 

контрактуры коленных суставов 10° или более, а сила 

квадрицепса — 3⁄5 от исходной или менее. Эквинусная 

деформация стопы (хождение на носочках) и варус-

ные деформации (выраженная инверсия) могут быть 

скорректированы посредством удлинения пяточного 

сухожилия и переноса сухожилия задней большебер-

цовой мышцы через межкостную мембрану на дорсола-

теральную сторону стопы с целью смены подошвенной 

флексии-инверсии, обеспечиваемой функцией задней 

большеберцовой мышцы, на дорсифлексию-эверсию 

[15, 27–29, 32]. Удлинение подколенного сухожилия, в 

целом, необходимо в случае, если флексорная контрак-

тура колена превышает 15°. 
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После удлинения и переноса сухожилия может 

возникнуть необходимость в послеоперационном 

гипсовании/шинировании — эту возможность 

следует детально рассмотреть еще до проведения 

операции. После тенотомии необходимость в по-

слеоперационном гипсовании/шинировании воз-

никает всегда. Если хирургическое вмешательство 

выполнено с целью сохранения способности ходить, 

необходимо, чтобы пациент начал двигаться при 

помощи приспособления для ходьбы или косты-

лей на первый или второй день после операции для 

предотвращения дальнейшей атрофии вследствие 

бездействия мышц нижних конечностей. После 

хирургического вмешательства больной должен 

продолжать ходить на протяжении всего периода 

иммобилизации конечности и реабилитации после 

снятия гипса. Необходима скоординированная ра-

бота команды опытных специалистов, состоящей из 

хирурга-ортопеда, реабилитолога и специалиста по 

изготовлению ортезов.

Поздняя стадия сохранной способности 
к самостоятельному передвижению

Несмотря на многообещающие предварительные ре-

зультаты [30−32], хирургические вмешательства на 

поздней стадии сохранной способности больного к са-

мостоятельному передвижению в целом продемонстри-

ровали свою неэффективность и лишь затрудняли 

оценку преимуществ, которые дают более своевремен-

ные и ранние вмешательства.

Ранняя стадия утраченной способности 
к самостоятельному передвижению

В ранней стадии утраченной способности к само-

стоятельному передвижению в некоторых клиниках 

больным выполняют расширенные хирургические вме-

шательства в отношении нижних конечностей и гипсо-

вание/шинирование с целью восстановить способность 

к самостоятельному передвижению в пределах 3−6 мес 

после потери способности ходить. Однако, в целом, 

этот подход неэффективен, и его применение в настоя-

щее время не считают целесообразным.

Поздняя стадия утраченной способности 
к самостоятельному передвижению

Выраженные, более 30°, эквинусные деформации 

стопы могут быть скорректированы путем удлинения 

пяточного сухожилия или тенотомии, а варусные де-

формации (если таковые имеются) корригируют пу-

тем перемещения сухожилия задней большеберцовой 

мышцы, его удлинением или тенотомией. Подобное 

вмешательство выполняется для устранения специфи-

ческих симптоматических нарушений, обычно для об-

легчения боли и снятия напряжения, для обеспечения 

больному возможности носить обувь, а также правиль-

но размещать ноги на подставках кресла-каталки [27, 

28]. Таким образом, этот подход не рекомендуется для 

рутинного применения на практике.

Вспомогательные приспособления 
для компенсации функций и адаптации 

AFO не показаны для использования на стадии со-

хранной способности больного к самостоятельному 

передвижению, поскольку обычно они ограничивают 

компенсаторные движения, которые необходимы для 

эффективного самостоятельного передвижения, созда-

ют дополнительную нагрузку весом, что может затруд-

нять передвижение больного, а также усложнять его 

подъем с пола. В период поздней стадии сохраненной 

способности к самостоятельному передвижению KAFO 

с фиксированным коленным суставом могут продлить 

период самостоятельного передвижения, но их исполь-

зование не расценивается как необходимое.

Использование легковесного ручного приспособле-

ния для передвижения на ранней стадии сохраненной 

способности к самостоятельному передвижению явля-

ется целесообразным, поскольку позволяет ребенку 

справляться с ситуациями, которые требуют передви-

жения на большие дистанции и превышают возможно-

сти ребенка. На поздней стадии сохранной способности 

к самостоятельному передвижению необходимым яв-

ляется использование ультралегких ручных кресел-

колясок, оснащенных жестким сидением и спинкой, 

благодаря которым у больного поддерживается симме-

тричность позвоночника и нейтральное положение 

нижних конечностей (необходимо, чтобы кресло-

коляска было оборудовано раздвижными опорами для 

ног). На ранней стадии утраченной способности к са-

мостоятельному передвижению ручное кресло-каталка 

с индивидуально подобранным сидением и возможно-

стью регулировки угла наклона спинки может служить 

в качестве необходимого дополнения к моторизирован-

ному креслу-каталке.  

По мере общего снижения возможности к передви-

жению у больного, следует отдавать предпочтение 

моторизированному креслу-каталке. Следовательно, по-

ставщики реабилитационного оборудования к началь-

ной конфигурации моторизованного кресла-каталки все 

чаще рекомендуют дополнительные приспособления с 

моторизованной настройкой положения и индивиду-

альной регулировкой сидения, которые включали бы 

подголовник, жесткое сидение и спинку, опоры для ла-

теральной фиксации туловища, механизмы для регули-

ровки углов наклона спинки кресла, высоты сидения и 

подъема опор для ног (с откидными (в стороны, вверх и 

вниз) ножными опорами для облегчения перемещения 

больного в кресло и из него). Некоторые рекомендуют 

кресла с моторизированным подъемом туловища в вер-

тикальное положение. Дополнительные индивидуально 

подобранные модификации для кресла могут представ-

лять собой подушки, снижающие давление на голову, 

направляющие устройства для бедер и откидные аддук-

торы для коленей. 

По мере снижения силы верхних конечностей не-

обходимо обращаться к специалисту по реабилита-

ционному оборудованию с целью выбора методов, 

компенсирующих утрату функции рук —  компьютер-
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ных или периферических устройств управления, таких 

как система управления при помощи касания языком, 

управление при помощи одной кнопки и автоматиче-

ски перемещающегося курсора, инфракрасная указка 

или управление взглядом [33−35]. 
Другие приспособления для адаптации, которые при-

меняют на поздней стадии сохраненной способности к 

самостоятельному передвижению и на других стадиях 

с утраченной способностью к самостоятельному пере-

движению, могут включать в себя поднимающийся (пе-

реносный) наколенный поднос с фиксированным снизу 

наполнителем, моделирующим форму подлежащей по-

верхности, питьевая система для питья без участия рук 

и/или вращающийся столик (показан в случае, если 

больной не может поднести руку ко рту, или если сила 

его бицепса менее 2⁄5 от исходной), автоматически ре-

гилируемая по высоте кровать, оснащенная подушкой 

или матрасом для снятия давления на голову и позво-

ночник, приспособления для купания и оборудование 

для ванных комнат и устройства для транспортиров-

ки больного, в том числе гидравлический подъемник, 

меж этажный лифт (лебедка), тросы для соскальзыва-

ния/спуска и другие приспособления для управления 

окружающей средой.

Рекомендации в отношении физических 
нагрузок

Существует ограниченное количество исследований, 

посвященных изучению вопроса о типе, частоте и ин-

тенсивности физических нагрузок, которые являются 

оптимальными при МДД [36−48]. Многие рекоменда-

ции основаны на общеизвестной патофизиологии и ис-

следованиях на животных, которые демонстрируют 

индуцируемое сокращением повреждение мышцы при 

дистрофинопатиях [49].
Некоторые клиницисты рекомендуют придержи-

ваться субмаксимального уровня аэробных нагрузок/

субмаксимальной мышечной активности, особенно 

на ранней стадии развития заболевания, когда оста-

точная сила выше, в то время как другие акцентируют 

внимание на необходимости избегать перенапряжения 

и переутомления, которые вызывают слабость [44]. 
Силовая тренировка высоким сопротивлением и экс-

центрические упражнения нецелесообразны на про-

тяжении всей жизни больного в связи с опасностью 

вызываемого сокращением повреждения мышечно-

го волокна. Во избежание атрофии вследствие без-

действия мышц, а также развития других вторичных 

осложнений, которые отмечаются при отсутствии фи-

зической активности, необходимо, чтобы все мальчи-

ки, способные к самостоятельному передвижению, или 

мальчики на ранней стадии потери способности к са-

мостоятельному передвижению регулярно занимались 

укреплением мышц в субмаксимальном (легком) ре-

жиме, в том числе выполняли комплекс упражнений в 

бассейне и групповые восстанавливающие упражнения 

рекреационной направленности. Плавание, которое 

может приносить пользу больному благодаря аэроб-

ному характеру нагрузки и тренировке респиратор-

ной системы, настоятельно рекомендуется больным, 

начиная с ранней стадии сохраненной способности к 

самостоятельному передвижению и заканчивая ранней 

стадией утраченной способности к самостоятельному 

передвижению. Продолжать заниматься плаванием 

также можно и на стадии потери способности к само-

стоятельному передвижению настолько, в зависимости 

от того, насколько это будет безопасно с медицинской 

точки зрения. Дополнительную пользу могут принести 

силовые тренировки малым сопротивлением и улучше-

Рис. 1. Тактика ведения в отношении состояния костной ткани

Информация, представленная на этом рисунке, получена не с помощью метода определения 

целесообразности оценок или вмешательств, разработанного корпорацией RAND и 

Калифорнийским университетом (Лос-Анджелес) (RAND Corporation–University of California Los 

Angeles Appropriateness Method), а исключительно в результате обсуждения данного вопроса 

экспертами. ДЭРА — двухэнергетическая рентгеновская абсорбциометрия. ПТГ — паратиреоидный 

гормон. *Все оценки изображений должны выполняться в учреждении, способном проводить 

такие исследования и интерпретировать полученные результаты с учетом возраста больного. 
†ДЭРА — лучший (по сравнению с обычной рентгенографией) метод для выявления остеопении 

или остеопороза. Результаты ДЭРА для оценки минерального содержания костей или состава тела 

необходимо интерпретировать на основании Z-показателя у детей и Т-показателя у взрослых 

(в сравнении с контрольной группой соответствующего возраста и пола). ‡Рентгенография 

позвоночника (задняя/передняя и боковая проекции) применяется при наличии сколиоза, боли в 

костях и компрессионных переломов. Предпочтительно проводить ее в положении стоя, особенно 

если клиническим проявлением является боль в костях. Однако, полезная информация может быть 

получена при проведении исследования в положении сидя — у больных, которые не способны 

выдерживать нагрузку весом в положении стоя. §Определение костного возраста должно 

выполняться у больных с задержкой роста (рост <5% перцентиля для данного возраста или 

показатель линейного роста сомнительный). При наличии отклонения от нормы (>2 стандартных 

отклонений ниже среднего значения) необходимо направление к детскому эндокринологу.

Витамин D

• При доказанном 
дефиците витамина D 
необходимо его 
назначение в качестве 
лечения

• Всем детям в случаях, 
когда не удается 
поддерживать 
нормальный уровень 
витамина D, 
рассмотреть 
необходимость 
назначения витамина 
D в качестве 
дополнения к 
поступающему 
с пищей

Кальций

• Потребление кальция 
и возможное его 
дополнительное 
назначение должно 
осуществляться после 
консультации 
с диетологом

Бисфосфонаты

• Назначение 
внутривенно показано 
при переломе 
позвонков

• Назначение 
перорально с целью 
лечения или 
профилактики 
остается спорным

Возможные 
вмешательства

Моча

• Кальций (на предмет 
кальцийурии)

• Натрий
• Креатинин

Сыворотка крови

• Кальций
• Фосфаты
• Щелочная фосфатаза
• Уровень 25-ОН 

витамина D (в 
весенний период или 
2 раза в год)

• Рассмотреть 
необходимость: 
магний и уровень ПТГ

Предлагаемые 
лабораторные 
исследования

ДЭРА сканирование†

• Исходное исследование 
проводят:
у больных в возрасте 
3 лет и старше; 
перед началом терапии 
глюкокортикоидами.

• Повторяют ежегодно у 
больных группы риска:
с переломами в 
анамнезе; 
получающих 
глюкокортикоиды в 
течение длительного 
времени;
при величине 
Z-показателя 
ДЭРА <–2

Рентгенография 
позвоночника‡

• Если при клиническом 
обследовании или в 
ходе лечения выявлен 
кифосколиоз 

• При наличии жалоб на 
боль в спине с целью 
выявления 
компрессионного 
перелома позвонка

Определение костного 
возраста (рентгено-
грамма левого 
запястья)§

Для оценки задержки 
роста (у больных, как 
получающих, так и не 
получающих глюкокор-
тикоиды)

Показания к проведению 
визуализационных 
исследований костной 
ткани*

Которые 
приводят к:

Пониженная 
подвижность

Мышечная 
слабость

Терапия глюкокор-
тикоидами

переломам 
(длинных костей 
и позвонков)

остеопении

остеопорозу

кифосколиозу

боли в костях

снижению качества 
жизни больного

Факторы, лежащие 
в основе наруше-
ний состояния 
костной ткани

Проблемы, связан-
ные с состоянием 
костной ткани

Возможные вмешатель-
ства, направленные на 
улучшение состояния 
костной ткани

Обследование, рекомендуемое для установления 
состояния костной ткани
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ние функционального состояния верхней части тела. 

Выраженная мышечная боль или миоглобинурия в те-

чение 24-ч после определенной формы упражнений яв-

ляются признаком чрезмерной нагрузки и вызванного 

сокращением повреждения мышцы — в таком случае 

режим активности должен быть изменен [50].

Помощь при патологии опорно-
двигательного аппарата
Помощь при патологии позвоночника

У больных, которые не получают глюкокортикоиды, 

вероятность развития выраженного прогрессирующе-

го сколиоза составляет приблизительно 90% [28, 51], 
а вероятность компрессионного перелома позвонков, 

вызванного остеопорозом, мала. Показано, что еже-

дневная терапия глюкокортикоидами снижает риск 

развития сколиоза [52, 53], однако риск перелома по-

звонков возрастает [54, 55]. На данный момент все еще 

неясно, снижают ли глюкокортикоиды риск развития 

сколиоза в долгосрочной перспективе, или же просто 

задерживают его возникновение. К оказанию помощи 

при патологии позвоночника должен привлекаться 

опытный спинальный хирург. Данная помощь заключа-

ется в мониторинге сколиоза, поддержании симметрии 

позвоночника и таза, выпрямление позвоночника за 

счет оптимизации системы усадки пациента в кресле-

каталке, а также (в частности, у больных, принимаю-

щих глюкокортикоиды) мониторинге болезненных 

переломов тел позвонков.

Мониторинг сколиоза должен осуществляться в хо-

де клинического наблюдения на протяжении стадии 

сохраненной способности к самостоятельному пере-

движению, при этом рентгенография позвоночника 

оправдана только в случае выявления сколиоза. На ста-

дии утраты больным способности к самостоятельному 

передвижению клиническое обследование на предмет 

сколиоза является необходимым во время каждого 

визита такого пациента. Рентгенография всего позво-

ночника с использованием снимков в переднезадней, 

а также боковой проекции, показана в качестве основ-

ного исследования для всех пациентов, у которых в 

ближайшее время можно ожидать возникновение за-

висимости от кресла-каталки. Снимки в переднезад-

ней проекции рекомендуется выполнять ежегодно при 

искривлении позвоночника менее 15−20°, и каждые 

6 мес при искривлении более 20° вне зависимости от 

терапии глюкокортикоидами, до созревания скелета. 

Промежуток между проведением рентгенографии бо-

лее 1 года увеличивает вероятность того, что прогрес-

сирование сколиоза останется незамеченым. После 

созревания скелета решение о необходимости проведе-

ния рентгенографии принимается снова, на основании 

клинической оценки.

Стабилизация позвоночника выполняется с целью 

его выпрямления, предотвращения дальнейшей де-

формации, устранения боли, связанной с переломами 

позвонков по причине развития остеопороза, а также 

для замедления угасания функции дыхания [28, 56]. 

Передняя стабилизация позвоночника при МДД не-

целесообразна. Задняя стабилизация позвоночника 

оправдана только у больных, неспособных к само-

стоятельному передвижению, у которых искривление 

позвоночника более 20°, и тех, кто не получают глюко-

кортикоиды и уже должны достигнуть состояния зре-

лости позвоночника [28, 57, 58]. У больных, которые 

получают глюкокортикоиды, хирургическая стабили-

зация также может быть оправдана в случае, если ис-

кривление продолжает прогрессировать, обусловлено 

переломами позвонков и сохраняющейся болью после 

оптимизации медикаментозной терапии, для укрепле-

ния костей, вне зависимости от зрелости скелета.

При решении вопроса об объеме хирургической ста-

билизации для коррекции сколиоза в случае, если пере-

кос таза равен более 15°, необходимо выполнять 

коррекцию и стабилизацию с фиксацией костей, начи-

ная от верхнегрудного отдела и заканчивая крестцом 

[59, 60]. В случае отсутствия признаков перекоса таза 

также можно руководствоваться этими рекомендация-

ми, но фиксация до уровня пятого поясничного 

позвонка будет тоже эффективна. Использование 

торако-люмбально-сакрального ортеза нецелесообраз-

но в случае, если должна выполняться хирургическая 

коррекция, однако может рассматриваться в качестве 

альтернативы для больных, которым невозможно вы-

полнить стабилизацию позвоночника.

Помощь, направленная на улучшение 
состояния костной ткани

Поддержание оптимального состояния костной тка-

ни — важная часть помощи больным МДД на протя-

жении всей их жизни. Опубликованы два предыдущих 

консенсуса по данному вопросу [61, 62]. На рис. 1 пред-

ставлены факторы риска, возможные обследования и 

стратегии лечения для больных МДД. Знание потенци-

альных проблем, средств для их оценки и возможных 

вмешательств очень важно, однако предпочтительным 

является также участие в наблюдении местного спе-

циалиста по патологии костной ткани и прохождение 

эндокринологического обследования. Эта область в 

настоящее время нуждается в проведении дополни-

тельных исследований для установления критериев 

наилучшей практики.

Помощь при переломах
Переломы — частое явление при МДД, и на фоне глю-

кокортикоидной терапии наблюдается увеличение их 

частоты возникновения [63]. Принимая во внимание 

рекомендации руководств по безопасной анестезии 

при МДД, проведение внутренней фиксации оправда-

но в случае тяжелых переломов нижних конечностей 

у больных, способных к самостоятельному передви-

жению, для обеспечения быстрой реабилитации и 

максимальной возможности сохранения способности 

к передвижению. У больных, не способных к само-

стоятельному передвижению, необходимость во внут-

ренней фиксации не настолько острая. Шинирование 
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либо гипсование необходимо больным, не способным 

к самостоятельному передвижению, и целесообразно 

у больных, способных к самостоятельному передви-

жению, если оно обеспечивает наиболее быстрый и 

наиболее безопасный путь к быстрому сращению пере-

лома, а также не ограничивает способность больного к 

передвижению в ходе лечения.

Помощь при патологии дыхательной 
системы 

Цель оказания помощи в отношении дыхатель-

ной системы больного — обеспечить своевременное 

предотвращение и лечение осложнений. Доказано, 

что структурированный превентивный подход к ока-

занию помощи больному с нарушениями дыхания, 

который включает в себя системы облегчения откаш-

ливания и ночную вентиляцию легких, продлевает 

жизнь таким пациентам [64−66]. По мере ухудшения 

состояния вследствие прогрессирующей потери си-

лы дыхательных мышц, больные МДД подвержены 

риску развития респираторных осложнений. К этим 

осложнениям относится непродуктивный кашель 

[67−75], снижение вентиляции легких в ночное вре-

мя, расстройство дыхания во сне и, что немаловажно, 

дыхательная недостаточность во время бодрствова-

ния [76−84].

Руководства по ведению пациентов с нарушениями 

дыхательной системы при МДД ранее уже публикова-

лись [85]. В состав бригады, занимающейся проблема-

ми со стороны дыхательной системы должен входить 

врач, а также специалист, обученный навыкам и так-

тике проведения неинвазивной вентиляции легких (а 

также использованию связанных с ней интерфейсов) 

[36, 86−91], техникам поддержания функционально-

го объема легких [92−94], мануальным и механиче-

ским методикам облегчения откашливания [95−102]. 
Ценность обследований и вмешательств должна из-

меняться по мере изменения состояния пациента (рис. 

2 и 3, рамка  1). На стадии сохранной способности к 

самостоятельному передвижению минимальный объ-

ем исследований для оценки функции легких (такая 

как оценка форсированной жизненной емкости легких 

(ФЖЕЛ), которую проводят, как минимум, 1 раз в год) 

позволяет больному ознакомиться с оборудованием, а 

бригада может оценить максимальные функциональные 

возможности дыхания, которые достигнуты у данного 

больного. Основная потребность в оказании пульмоно-

логической помощи возникает в период потери боль-

ным способности к самостоятельному передвижению. 

Раздел, посвященный легочной патологии, включен 

в рис. 2 первой части данного обзора5, и показывает, 

какие обследования и вмешательства необходимо при-

менять на различных стадиях развития заболевания, а 

также содержит план действий по оказанию помощи 

при патологии дыхательной системы, которого следу-

ет придерживаться по мере нарастания тяжести за-

болевания [1]. Несмотря на то, что группа экспертов 

признает тот факт, что вспомогательная вентиляция 

посредством трахеотомии может продлевать жизнь 

больного, предлагаемая ниже схема настоятельно реко-

мендует отдавать предпочтение неинвазивным вариан-

там вспомогательной вентиляции. Особое внимание к 

состоянию дыхательной системы больного необходимо 

уделять в период, близкий к запланированному хирур-

гическому вмешательству (см. далее).

Иммунизация 23-валентной пневмококковой полиса-

харидной вакциной показана больным в возрасте 2 лет 

и более. Ежегодная иммунизация тривалентной инак-

тивированной противогриппозной вакциной показана 

больным 6-месячного возраста и старше. И пневмокок-

ковая вакцина, и противогриппозная вакцина являют-

ся инактивированными, поэтому их можно назначать 

больным, получающим глюкокортикоиды, однако им-

мунный ответ на вакцинацию может быть ослаблен. 

Современную детальную информацию, касающуюся 

показаний, противопоказаний и расписания вакцина-

ции, можно получить из различных источников, в том 

числе в Американской академии педиатрии (American 

Academy of Pediatrics) и Центрах по контролю и про-

филактике заболеваний (США)  — CDC (Centers for 

Disease Control and Prevention).

5 См. рис. 2 «Стадии заболевания и оказание помощи» в первой части 

данного обзора, опубликованного в Th e Lancet Neurology, Украинское из-

дание — № 3 (18), 2010, C. 45 (Прим. ред.).

Подробнее об 

Американской академии 

педиатрии 

см. http://aapredbook.

aappublications.org/

Подробнее об информации 

Центров по контролю и 

профилактике 

заболеваний (США) в 

отношении вакцинации 

против гриппа 

см. http://www.cdc.gov/fl u/

Рис. 2. Обследование дыхательной системы (в условиях стационара) больного мышечной 

дистрофией Дюшенна

ФЖЕЛ — форсированная жизненная емкость легких. *Кроме того, измерение содержания СО
2
 

в конце спокойного выдоха в период бодрствования у больных с ФЖЕЛ <50% от расчетной также 

необходимо каждый раз, когда у такого больного выявляют респираторную инфекцию. ПСВ — 

пиковая скорость выдоха.

Способен к самостоя-
тельному передви-
жению, возраст 6 лет 
и старше 

Не способен к 
самостоятельному 
передвижению плюс 
любое из следующих 
состояний:

• подозрение на 
наличие 
гиповентиляции

• ФЖЕЛ <50% от 
расчетной

• применение у 
пациента 
вспомогательной 
вентиляции в 
настоящее время

Не способен 
к самостоятельному 
передвижению

Как минимум, 1 раз 
в 6 мес

Как минимум, 1 раз 
в год

Как минимум, 1 раз 
в годФЖЕЛ в сидячем положении 

ФЖЕЛ в сидячем положении

ПСВ при кашле

Определение степени насыщения 
гемоглобина кислородом при 
помощи пульсовой оксиметрии

Измерение содержания СО
2 

в конце спокойного выдоха в 
период бодрствования с помощью 
капнографии*

Максимальное давление вдоха 
и выдоха

Состояние пациента Частота проведения 
обследования

Методы обследования, которые рекомендуется 
проводить при каждом визите в клинику

 Рекомендованный метод обследования

 Обследование на усмотрение специалиста
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В период наличия инфекции, в дополнение к методам 

облегчения откашливанию, которые осуществляются 

при помощи мануальных и механических средств, не-

обходимо назначение антибиотиков вне зависимости 

от насыщения крови кислородом в случае, если нали-

чие инфекции подтверждено при посеве, а также без 

учета результатов посева, если показатель пульсовой 

оксиметрии остается ниже 95% при нормальных усло-

виях. Дополнительная оксигенотерапия должна приме-

няться с осторожностью, поскольку она, без сомнения, 

может устранять гипоксемию, но при этом маскирует 

первопричину ее развития, такую как ателектаз или 

гиповентиляцию. Оксигенотерапия может нарушать 

функ цию дыхательного центра и усиливать гиперкап-

нию [91, 95, 103]. В случае, если у больного выявлена 

гипоксемия, которая обусловлена гиповентиляцией, за-

держкой секрета дыхательных путей и/или ателекта-

зом, необходимо применение ручных и механических 

методов облегчения откашливанию, а также поддержка 

неинвазивной вентиляцией [66]. Замена этих методов 

оксигенотерапией может быть опасна [66].

Кардиологическая помощь
Патология сердца у больных МДД наиболее часто 

проявляется в виде кардиомиопатии и/или сердечной 

аритмии [104−106]. В миокарде, по данным биопсии, 

выявляются участки гипертрофии миоцитов, атрофии 

и фиброза [107]. Прогрессирующая кардиомиопатия в 

настоящее время является основной причиной заболе-

ваемости и смертности при МДД и мышечной дистро-

фии Беккера, особенно с того времени, когда были до-

стигнуты определенные успехи в лечении патологии 

мышц и поддержании функции легких [65, 85, 89, 108]. 
Естественное течение патологии сердца при МДД нуж-

дается в дальнейшем изучении, и, главным образом, не-

обходимо более точное определение момента ее воз-

никновения с помощью более новых технологий 

визуализации; тем не менее, очевидно, что патология 

миокарда возникает задолго до появления клинических 

симптомов [104, 109−112].
При традиционном подходе, когда врач только реаги-

рует на уже возникшие жалобы, больной не проходит 

обследования у кардиолога вплоть до поздних стадий 

заболевания, когда клинические проявления кардиаль-

ной дисфункции становятся очевидными, что приво-

дит к позднему началу лечения и неблагоприятным 

исходам [104]. Клинические проявления сердечной не-

достаточности (усталость, потеря веса, рвота, боль в 

животе, нарушение сна и неспособность справляться с 

повседневными видами деятельности) часто остаются 

нераспознанными до самых поздних стадий заболева-

ния, поскольку приписываются ограничениям, кото-

рые связаны с скелетно-мышечной патологией [104].
На сегодняшний день опубликовано два взаимодопол-

няющих руководства по оказанию кардиологической 

помощи больным МДД [104, 113]. В состав бригады, 

осуществляющей ведение больного, необходимо вклю-

чать кардиолога, который должен взаимодействовать 

с больным и его семьей с момента подтверждения 

диагноза с целью не только обеспечить наблюдение на 

предмет кардиомиопатии, но и установить взаимоотно-

шения для долгосрочного поддержания оптимального 

состояния сердечно-сосудистой системы пациента.

Исходное обследование функционального состояния 

сердца должно быть выполнено при установлении 

диаг ноза или же в возрасте до 6 лет, особенно если это 

возможно без применения седации. Решение вопроса о 

выполнении обследования у больных младше 6 лет с 

использованием седации должно приниматься с учетом 

общего клинического состояния. Рекомендованное 

проведение эхокардиографического (ЭхоКГ) исследо-

вания при установлении диагноза или в возрасте до 

6 лет было признано необходимым, несмотря на то, что 

патология по данным ЭхоКГ у детей младше 8−10 лет 

встречается редко. Однако есть случаи, когда патоло-

гию все-таки обнаруживают, и это может повлиять на 

принятие клинических решений, в том числе на реше-

ние о начале проведения терапии кортикостероидами 

или планирование любой анестезии [114]. Исходная 

ЭхоКГ, полученная в этом возрасте, также позволяет 

Рис. 3. Обследование дыхательной системы (в домашних 

условиях) больного мышечной дистрофией Дюшенна

ФЖЕЛ — форсированная жизненная емкость легких. SpO
2
 — 

насыщение гемоглобина кислородом по данным пульсовой 

оксиметрии. ПСВ — пиковая скорость выдоха. *Все указанные 

пороговые значения ПСВ при кашле и максимального давления на 

выдохе применимы к подросткам старшего возраста и взрослым 

пациентам. †Признаки/симптомы гиповентиляции включают 

усталость, диспноэ, утренние или постоянные головные боли, 

нарушение сна (частые ночные пробуждения [>3 раз], трудность 

пробуждения), повышенную сонливость, пробуждение от диспноэ 

или тахикардии, трудность концентрации внимания, а также частые 

ночные кошмары. ‡Настоятельно рекомендована двухканальная 

оксиметрия-капнография в домашних условиях, однако рекомендуют 

и другие методики, в том числе оксиметрию во время сна в домашних 

условиях и полисомнографию. Метод выбора той или иной методики 

определяется его доступностью в местных условиях, наличием опыта 

его проведения и личными предпочтениями клинициста.

Во время острых респираторных 
инфекций в случае, если 
исходный показатель ПСВ при 
кашле <270 л/мин*

Исходная ФЖЕЛ <40% от 
расчетной и/или содержание 
СО

2 
в период бодрствования в 

крови или в конце спокойного 
выдоха

 
>45 мм рт. ст. и/или 

исходный показатель SpO
2
 

в период бодрствования <95%

Исходный показатель ПСВ при 
кашле <160 л/мин в любое время

Признаки/симптомы 
гиповентиляции†

ФЖЕЛ <1,25 л (у любого 
подростка или больного 
пожилого возраста)

Пульсовая оксиметрия (если 
возможно)

Оценка газообмена во время 
сна‡ (в домашних условиях или 
в лаборатории)

Оценка газообмена во 
время сна* (в домашних или 
лабораторных условиях)

Состояние больного Методы обследования, которые 
рекомендуется проводить 
в домашних условиях

 Проведение обследования настоятельно рекомендовано

  Настоятельно рекомендуется рассмотреть необходимость проведения 
обследования
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Рамка 1. Вмешательства в отношении дыхательной системы, показанные больным мышечной дистрофией 

Дюшенна

Шаг 1: поддержание функционального объема легких/метод глубокого наполнения легких 

К поддержанию функционального объема легких/методу глубокого наполнения легких (при помощи 

самонадувающихся ручных дыхательных мешков или механических инсуффляторов-экссуффляторов) прибегают 

в тех случаях, когда ФЖЕЛ <40% от расчетной.

Шаг 2: методы ручного и механического облегчения откашливания

Данные методы необходимы в случаях, когда:

• имеется респираторная инфекция, а исходный показатель ПСВ при кашле <270 л/мин*

• исходный показатель ПСВ при кашле <160 л/мин или максимальное давление выдоха <40 см водного столба

• исходная ФЖЕЛ <40% от расчетной или <1,25 л у подростков старшего возраста/взрослых

Шаг 3: вентиляция легких в ночное время

Вентиляция легких в ночное время† показана больным, у которых имеются какие-либо из нижеперечисленных 

нарушений: 

• признаки или симптомы гиповентиляции (особенно высок риск у больных с ФЖЕЛ <30% от расчетной)

• исходный показатель SpO
2
 <95% и/или содержание СО

2 
в крови или в конце спокойного выдоха

 
>45 мм рт. ст. 

в период бодрствования

• индекс апноэ-гипопноэ по данным полисомнографии >10 в час, либо 4 или больше случаев, когда 

регистрировался показатель SpO
2
 <92%, либо показатель SpO

2
 падал как минимум на 4% за один час сна

В идеале, методы поддержания функционального объема легких и облегчения откашливания должны всегда 

предшествовать началу проведения неинвазивной вентиляции легких.

Шаг 4: вентиляция легких в дневное время

Больным, которые уже используют вспомогательную вентиляцию легких в ночное время, показана дневная 

вспомогательная вентиляция‡ в случае:

• если больной сам испытывает потребность в продолжении ночной вентиляции легких в часы бодрствования

• наличия нарушений глотания вследствие диспноэ, которая облегчают при помощи вспомогательной 

вентиляции

• неспособность произнести предложение целиком без отдышки и/или:

• имеются симптомы гиповентиляции в сочетании с исходным показателем SpO
2
 <95% и/или содержанием СО

2 

в крови либо в конце спокойного выдоха >45 мм рт. ст. в период бодрствования

Непрерывная неинвазивная вспомогательная вентиляция легких (с механическим вспомогательным облегчением 

откашливания) может способствовать эндотрахеальной экстубации у больных, которые были интубированы 

в период острого заболевания или анестезии, с последующим полным отказом от интубации и переходом ночную 

неинвазивную вспомогательную вентиляцию легких, если она применима.

Шаг 5: трахеотомия

Показания к проведению трахеотомии включают:

• необходимость ее проведения по мнению больного и лечащего врача§

• у данного пациента неинвазивная вентиляция легких неэффективна

• отсутствие возможности обеспечить проведение больному неинвазивной вентиляции легких в условиях 

местной медицинской инфраструктуры 

• три неудачных попытки экстубации во время критического периода заболевания, несмотря на положительный 

эффект применения неинвазивной вентиляции и механического облегчения откашливания

• невозможность предотвратить аспирацию секрета в легкие при помощи неинвазивных методов облегчения 

откашливания и падение насыщения гемоглобина кислородом ниже 95% или же исходное состояние пациента 

требует частого прямого санирование трахеи через трахеостому

ФЖЕЛ — форсированная жизненная емкость легких. SpO
2
 — насыщение гемоглобина кислородом по данным пульсовой оксиметрии. 

ПСВ — пиковая скорость выдоха. *Все указанные пороговые значения ПСВ при кашле и максимального давления на выдохе применимы 

к подросткам старшего возраста и взрослым пациентам. †Рекомендуется для использования в ночное время: неинвазивная вентиляция 

легких устройствами с циклическим двухуровневым давлением, либо вентиляторы с циклически меняющимся объемом, либо 

вентиляторы, сочетающие объем и давление. В двухуровневом режиме вентиляции или в режиме поддержания давления необходимо 

установить с запасом частоту дыхательных движений. Рекомендованные интерфейсы содержат в комплекте назальную маску или 

назальную подушку. Могут быть использованы и другие интерфейсы, при этом каждый из них имеет свои потенциальные преимущества. 
‡Рекомендуется для использования в дневное время: неинвазивная вентиляция при помощи портативных вентиляторов с циклически 

меняющимся объемом или объемом-давлением; в качестве альтернативы можно использовать двухуровневые устройства. Для 

использования в дневное время вместе с портативными вентиляторами с циклически меняющимся объемом или объемом-давлением 

настоятельно рекомендуется интерфейс в виде загубника/для дыхания через рот, однако могут быть использованы и другие комбинации 

вентилятор-интерфейс в зависимости от предпочтений клинициста и для комфорта больного. §Тем не менее, эксперты рекомендуют 

длительное (до 24 ч/сут) применение неинвазивной вентиляции легких в случаях, когда это позволяет клиническая ситуация.
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выявлять анатомические аномалии (например, дефек-

ты межжелудочковой и межпредсердной перегородки, 

незаращенный артериальный проток), которые могут 

повлиять на функциональное состояние сердечно-

сосудистой системы в долгосрочной перспективе.

Минимум необходимых исследований должен 

включать электрокардиограмму (ЭКГ) и неинвазив-

ное визуализирующее исследование сердца (то есть 

ЭхоКГ), но может и не ограничиваться только эти-

ми методами. Обследование функционального со-

стояния сердца должно проводиться, как минимум, 

один раз в два года по достижению больным возраста 

10  лет. Ежегодные полные кардиологические обсле-

дования должны начинаться в возрасте 10 лет, либо 

при появлении симптомов или признаков сердечной 

патологии, если они возникают раньше. Выявление 

нарушений функции желудочков по данным неинва-

зивных визуализирующих исследований сердца дает 

основание для более частого наблюдения больного 

(не реже 1 раза в 6 мес) и должно побуждать к нача-

лу проведения у него медикаментозной терапии, вне 

зависимости от возраста, в котором эти нарушения 

были выявлены [104, 113].
В качестве терапии первой линии следует рас-

смотреть назначение ингибиторов ангиотензин-

превращающего фермента. Назначение блокаторов 

β-адренорецепторов (β-блокаторов) и диуретиков 

также целесообразно; необходимо придерживать-

ся опубликованных руководств по ведению больных 

с сердечной недостаточностью [104, 113, 115−118]. 
Последние данные, полученные в результате прове-

дения клинических испытаний, свидетельствуют в 

пользу того, чтобы начинать лечение кардиомиопа-

тии, ассоциированной с МДД, до появления призна-

ков дисфункции. Ожидаются результаты дальнейших 

исследований, которые позволили бы дать еще более 

обоснованные рекомендации [108, 119−123].
При выявлении нарушений сердечного ритма или на-

личии такого рода жалоб со стороны пациента, необхо-

димо как можно скорее провести холтеровский мо-

ниторинг или ивент-мониторинг6, а также начать 

лечение [124−127]. Синусовая тахикардия — частое яв-

ление при МДД, но также отмечается при систоличе-

ской дисфункции. Впервые возникшая синусовая тахи-

кардия при отсутствии явной причины должна 

побуждать к проведению немедленного обследования, 

в том числе исследования функции левого желудочка.

Больные, которые получают глюкокортикоиды, нуж-

даются в дополнительном мониторинге в отношении 

нарушений со стороны сердечно-сосудистой системы, 

особенно на предмет артериальной гипертензии, из-за 

которой может потребоваться коррекция дозы глюко-

6 Ивент-мониторинг (event monitoring или event recording) — еще один 

метод амбулаторной записи электрической активности сердца, сход-

ный с проведением холтеровского мониторинга наличием портатив-

ного устройства, записывающего ЭКГ пациента. Однако, в отличие от 

«холтера», запись ЭКГ проводится не постоянно, а только в те момен-

ты, когда пациент ощущает интересующие врача симптомы и самосто-

ятельно запускает процесс записи (Прим. ред.).

кортикоидов (см. табл. 2 части 1 этого обзора7) [1]. При 

системной артериальной гипертензии требуется назна-

чение лечения.

Предупреждение системных тромбоэмболических яв-

лений при помощи терапии антикоагулянтами может 

быть рассмотрено в случае развития тяжелых наруше-

ний сердечных функций, но нецелесообразно на более 

ранних стадиях. Польза от применения имплантируемо-

го сердечного дефибриллятора еще не доказана и требу-

ет проведения дальнейших исследований.

Поскольку [среди пациентов с МДД] имеется опре-

деленное количество осложнений и случаев смерти в 

связи с кардиомиопатией, несомненно, требуется про-

ведение дополнительных исследований не только для 

выяснения естественного течения болезни, но также и 

для разработки методов лечения, учетывающих специ-

фику миокарда с дефицитом дистрофина. Для тормо-

жения патологического процесса, лежащего в основе 

заболевания, необходимо проведение дальнейших ис-

следований медикаментозных подходов, направленных 

на раннее вмешательство. В связи с общим улучшением 

физической формы больных МДД, в будущем может 

потребоваться применение такого вмешательства, как 

трансплантация сердца.

Нутрициологическая помощь, 
поддержание функции глотания, 
ЖКТ и речевых функций 

У больных МДД может иметь место повышенный 

риск как недостаточного/несбалансированного пита-

ния, так и риск набора избыточной массы тела/ожире-

ния в разном возрасте и при разных обстоятельствах в 

дополнение к недостатку калорий, белка, витаминов, 

минералов и жидкости. На более поздних стадиях сла-

бость мышц глотки приводит к дисфагии и дальнейше-

му усугублению проблемы питания, а постепенное 

ослабление дыхательной мускулатуры в сочетании с не-

достаточным пероральным потреблением нутриентов 

может приводить к значительной потере массы тела и 

вызывать необходимость рассмотреть вариант кормле-

ния через зонд. Запор также может встречаться у боль-

ных более старшего возраста и послеоперационных 

больных. По мере улучшения выживаемости пациентов 

с МДД, появляются другие сообщения о развитии 

осложнений, в том числе дилатации желудка и кишеч-

ника, связанных с заглатыванием воздуха при исполь-

зовании аппарата искусственной вентиляции легких, 

или реже — замедление опорожнения желудка и ки-

шечная непроходимость. По мере прогрессирования 

данного состояния визит к диетологу или нутрициоло-

гу, специалисту по патологии глотания/логопеду, а так-

же гастроэнтерологу необходим по следующим причи-

нам: 1) для обучения больного поддержанию оптималь-

ного режима питания с целью предотвращения как 

7 См. табл. 2 «Рекомендуемая тактика наблюдения и вмешательства 

при развитии побочных эффектов, связанных с приемом глюкокор-

тикоидов» в части 1 обзора, опубликованного в Th e Lancet Neurology, 

Украинское издание — № 3 (18), 2010, C. 51–52 (Прим. ред.).
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недостаточного/несбалансированного питания, так и 

набора избыточной массы тела/ожирения, а также обе-

спечения больного сбалансированной полноценной 

диетой (посредством введения зондового питания, в 

случае необходимости); 2) для мониторинга и лечения 

нарушений функции глотания (дисфагии) с целью пре-

дотвращения аспирации и похудания, а также для 

оценки и лечения нарушений, связанных с задержкой 

развития речевых функций; и 3) для лечения распро-

страненных расстройств, таких как запор и гастроэзо-

фагеальный рефлюкс с помощью медикаментозных и 

немедикаментозных средств.

Нутрициологическая помощь
Необходимо поддержание оптимального состояния 

питания, которое определяют по массе тела для опре-

деленного возраста или индексу массы тела для опре-

деленного возраста в пределах от 10-го до 85-го 

перцентиля национальной повозрастной таблицы 

массы тела. Недостаточность питания может  отрица-

тельно влиять почти на все системы органов. С момен-

та установления диагноза и на протяжении всей 

жизни пациента следует стремиться к упреждающему 

ведению больного и предотвращению недостаточно-

го/несбалансированного питания или набора избы-

точной массы тела/ожирения. Показатели, которые 

необходимо отслеживать и поводы для направления 

больных МДД к специалисту-диетологу/нутрициологу 

описаны в рамке 2 [128−132]. Диета должна быть про-

анализирована в отношении сбалансированности по 

энергетической ценности, белку, жидкости, кальцию, 

витамину D и другим нутриентам. Мы рекомендуем 

обязательное назначение всем больным ежедневно 

мультивитаминных добавок с витамином D и минера-

лами. По индивидуальным показаниям можно прове-

сти компьютерный анализ нутриентов диеты больного 

для выявления потенциальных потребностей орга-

низма больного в определенных продуктах питания 

или пищевых добавках. В случае подозрения на нали-

чие недостаточного/несбалансированного питания 

или при затруднениях с кормлением, можно опреде-

лить концентрацию витаминов в сыворотке крови и 

порекомендовать такому пациенту прием соответ-

ствующих добавок. Нутрициологические рекоменда-

ции с учетом методов поддержания оптимального 

состояния костной ткани представлены на рис. 1.

Поддержание функции глотания 
Клиническое исследование функции глотания пока-

зано в случае непредусмотренного снижения массы те-

ла на 10% или больше, или уменьшения ожидаемой 

прибавки веса с учетом возраста. Удлинение времени 

приема пищи (>30 мин), усталость, которой сопрово-

ждается прием пищи, избыточное проливание пищи 

(питья), вытекание слюны изо рта, скопление пищи за 

щеками или любые другие клинические проявления 

дисфагии, такие как персистирующий кашель, попер-

хивание, подавливание или клокочущий звук во время 

еды/питья требуют направления на обследование [133]. 
Развитие аспирационной пневмонии, необьяснимое 

ухудшение легочных функций или лихорадка неясного 

происхождения могут быть проявлениями потенциаль-

но опасных нарушений глотания и требуют проведения 

обследования. При этом могут быть задействованы до-

полнительные факторы, способствующие потере массы 

тела и связаные с осложнениями в других системах, та-

ких как сердечно-сосудистая и дыхательная.

У больных с клиническими указаниями на воз-

можную аспирацию и нарушение моторики глотки, 

необходимо проведение видеофлюороскопического 

исследования процесса глотания (также именуемое мо-

дифицированным глотанием бариевой смеси) [134]. 
Целесообразно применение вмешательств, направ-

ленных на улучшение функции глотания, а также на 

компенсацию утраты функции глотания. Подобные 

вмешательства должен осуществлять специалист по 

нарушениям речи и языковой сферы, который об-

ладает необходимой подготовкой и опытом лечения 

орофарингеальной дисфагии, а также может оценить, 

насколько целесообразно проведение вмешательства, 

и осуществить индивидуализированный план лечения 

дисфагии, направленный на максимальное сохранение 

функции глотания.

По мере прогрессирования заболевания большин-

ство больных испытывают все большие трудности в 

процессе жевания, и впоследствии, в молодом взрос-

лом возрасте у них появляются трудности с фаринге-

альной фазой глотания [135−140]. Симптомы дисфагии 

могут развиваться постепенно, и больные могут не 

всегда замечать орофарингеальную дисфагию и не всег-

да сообщать о ней при опросе [140]. Это приводит к ри-

ску развития таких осложнений как аспирация и 

неспособность потреблять достаточное количество 

жидкости и калорий, которые необходимы для поддер-

жания массы тела [135−139]. Снижение массы тела у 

больного может быть также связано с неспособностью 

прикладывать все большие усилия при дыхании 

[135−139].
Когда поддерживать массу тела больного и поступле-

ние жидкости в организм с помощью пероральных 

средств становится невозможно, необходимо предло-

жить гастростомию. При обсуждении данного вопроса 

с другими специалистами и семьей больного необходи-

мо объяснять потенциальный риск и преимущества 

этой процедуры. Гастростома может быть установлена 

эндоскопически либо путем открытого хирургического 

вмешательства с учетом анестезиологических и этиче-

ских соображений, а также личных предпочтений боль-

ного и предпочтений его семьи [141].

Поддержание функции ЖКТ 
Запор и гастроэзофагеальный рефлюкс — два наибо-

лее распространенных желудочно-кишечных расстрой-

ства, которые встречаются в клинической практике 

у детей с МДД [133, 142, 143]. При остром запоре или 

каловом завале у больного необходимо применение 

Подробнее о национальной 

повозрастной таблице 

массы тела (США) см. http://

www.cdc.gov/growthcharts/
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размягчителей каловых масс, слабительных и стиму-

ляторов перистальтики. Эпизодически может потребо-

ваться применение клизм. Ежедневное использование 

слабительных средств, таких как магния гидроксид, 

лактулоза или полиэтиленгликоль необходимо при 

наличии постоянных симптомов. В случае персисти-

рующего запора необходимо выяснить, потребляет ли 

больной необходимое количество свободной жидкости 

и принять соответствующие меры по коррекции. В слу-

чаях калового завала, польза метода пальцевого уда-

ления в состоянии седации или под общим наркозом 

сомнительна. До рассмотрения возможности ручного 

удаления завала можно пробовать назначать клизмы, 

стимулирующие слабительные, такие как дулколакс и 

сенна, а также размягчители каловых масс. Молочные и 

мелассовые клизмы не рекомендуются для применения 

у пациентов детского возраста. Применение пищевых 

добавок, содержащих пищевые волокна, при хрони-

ческом или выраженном запоре могут усугубить сим-

птоматику, особенно если количество потребляемой 

больным жидкости при этом не увеличивается.

Гастроэзофагеальный рефлюкс обычно лечат ингиби-

торами протонного насоса или антагонистами Н2 ре-

цепторов в сочетании со вспомогательной терапией 

прокинетиками, сукральфатом и нейтрализующими 

антацидами. Распространенной практикой является 

назначение ингибиторов кислотообразования у детей, 

которым проводят кортикостероидную терапию, либо 

оральных бисфосфонатов для предотвращения таких 

осложнений как гастрит и профилактики рефлюкс-

эзофагита. Больному, у которого имеются симптомы, 

позволяющие предположить рефлюкс, необходимо ре-

комендовать проведение нутрициологических вмеша-

тельств.

Помощь при нарушениях речи 
и языковой сферы

В детском возрасте при различной выраженности 

задержки освоения речи и дефиците речевых на-

выков задержка достижения ранних этапов разви-

тия речи  — распространенное явление у мальчиков, 

которые страдают МДД [144]. Направление к спе-

циалисту по патологии речи и языковой сферы на 

обследование и лечение необходимо при подозрении 

на затруднения развития речи, либо при постоянных 

затруднениях с пониманием речи или оральной экс-

прессии. Упражнения на оральную моторику и методы 

улучшения артикуляции необходимы для мальчиков 

младшего возраста, страдающих МДД, с гипотонией, а 

также у больных более старшего возраста с угасающей 

силой периоральной мускулатуры и/или нарушением 

разборчивости речи. Для больных более старшего воз-

раста целесообразно применение методов компенса-

ции, тренировки голоса и усиления речи в случае, если 

разборчивость речи страдает в связи с проблемами ре-

спираторной поддержки речи и недостаточной силой 

голоса. При нарушениях речевой продукции в любом 

возрасте может быть целесообразно оценить необходи-

мость оказания помощи с целью для обеспечения рече-

вой коммуникации.

Тактика в отношении болевого синдрома
При МДД наблюдается болевой синдром различной 

степени выраженности [145, 146]. Эффективная борьба 

с болью требует точного определения причины ее воз-

никновения. Вмешательства, которые направлены на 

борьбу с болевым синдромом, включают физическую 

терапию, коррекцию позы, соответствующие индиви-

дуально подобранные ортезы, кресла-каталки, модер-

низированные кровати и медикаментозные подходы 

(например, применение миорелаксантов и противовос-

палительных препаратов). При медикаментозных вме-

шательствах необходимо принимать во внимание 

возможные взаимодействия с другими лекарствами 

(например, со стероидами и нестероидными противо-

воспалительными средствами), а также их побочные 

действия, особенно те, которые могут негативно влиять 

на сердечную и дыхательную функции. В небольшом 

количестве случаев может быть показано ортопедиче-

ское вмешательство — при устойчивом болевом синд-

роме который можно устранить хирургическим путем. 

Боль в спине, особенно при лечении глюкокортикоида-

ми, является показанием к проведению тщательного 

осмотра для выявления переломов позвонков; при та-

ких переломах наблюдается хорошая реакция на тера-

пию бисфосфонатами и/или кальцитонином [147, 148]. 
Необходимо исследовать, какие вмешательства, на-

правленные на борьбу с болью, эффективны на протя-

жении всей жизни больного МДД [146, 149, 150].

Что нужно учитывать при проведении 
хирургических вмешательств 

При различных ситуациях, связанных с МДД (биоп-

сия мышц, хирургические вмешательства по поводу су-

ставных контрактур, хирургические вмешательства на 

позвоночнике, гастростомия), а также не связанных с 

МДД (острые интеркуррентные события, требующие 

хирургического вмешательства), может потребоваться 

проведение общего наркоза. Существует несколько 

сложностей, характерных для данного заболевания, ко-

торые необходимо принять во внимание при планиро-

вании безопасного хирургического вмешательства. 

Хирургическое вмешательство больному МДД должно 

быть выполнено в клинике с полным спектром меди-

цинских услуг, которое имеет опыт работы с такими 

больными. Кроме того, как и в любой другой ситуации, 

когда больной находится на долговременной терапии 

кортикостероидами, должна быть принята во внима-

ние необходимость стероидного «прикрытия» на пери-

од хирургического вмешательства [151].

Средства для наркоза
В связи с риском развития реакций, подобных злока-

чественной гипертермии (malignant hyperthermia-like 

reactions) и рабдомиолиза при использовании ингаля-

ционных средств для наркоза (таких как галотан и изо-
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флуран), настоятельно рекомендуется применять ис-

ключительно методы полного внутривенного наркоза 

[152, 153]. Деполяризующие мышечные релаксанты, та-

кие как суксаметония хлорид, абсолютно противопока-

заны в связи с риском развития летального исхода 

[152, 153].

Кровопотеря
Для того, чтобы свести к минимуму интраоперацион-

ную кровопотерю и ее последствия, при объемных хи-

рургических вмешательствах, таких как стабилизация 

позвоночника, необходимо использовать анестетики 

с легким гипотензивным действием, кристаллоидные 

костные аллотрансплантанты, а также методы сохра-

нения и реинфузии собственных клеток крови. Для 

уменьшения интраоперационного кровотечения могут 

быть рассмотрены и другие вмешательства, такие как 

применение аминокапроновой кислоты или транекса-

мовой кислоты [154]. Антикоагулянтная терапия в по-

слеоперационном периоде при помощи гепарина и/или 

ацетилсалициловой кислоты нецелесообразна. Может 

быть показано использование компрессионных чулков 

или методов последовательной компрессии (sequential 

compression) для предотвращения тромбоза глубоких 

вен. 

Сердечно-сосудистая система
Перед проведением общего наркоза необходимо вы-

полнить ЭхоКГ и ЭКГ. Эти исследования также необхо-

димо выполнять при запланированном проведении 

седации с нарушением сознания или местной анестезии 

в случае, если предыдущее исследование выполнялось 

более 1 года тому назад, или в случае, если в предыду-

щие 7−12 мес при проведении ЭхоКГ была выявлена 

патология. В случае планируемой местной анестезии 

ЭхоКГ необходимо проводить при условии ранее выяв-

ленной патологии. 

Дыхательная система
Респираторные вмешательства направлены на под-

держание оптимального состояния дыхательной си-

стемы во время индукции, поддержания и выведения 

больного из состояния седации или общего наркоза. 

Их планируют, в частности, с целью снижения риска 

развития послеоперационного ателектаза, пневмо-

нии и осложнений при постпроцедурной экстубации 

трахеи [153]. Этих целей можно достичь, если у паци-

ентов с выраженной слабостью дыхательной мускула-

туры (на которую указывают подпороговые результаты 

предоперационных легочных функциональных тестов) 

применять после хирургического вмешательства неин-

вазивную вспомогательную вентиляцию легких и мето-

ды облегчения откашливания. 

Дооперационное практическое обучение и послеопе-

рационное использование техник ручного и механиче-

ского облегчения откашливания необходимы больным, 

у которых исходный  показатель пиковой скорости вы-

доха (ПСВ) при кашле менее 270 л/мин, или больным, у 

которых исходное максимальное давление выдоха менее 

60 см водного столба (эти пороговые уровни ПСВ и мак-

симального давления выдоха применимы к больным 

старшего подросткового и взрослого возраста) [155]. 
Настоятельно рекомендуется дооперационное практи-

ческое обучение и послеоперационное применение не-

инвазивной вентиляции легких у больных с исходными 

показателями ФЖЕЛ менее 50% от должного уровня, а 

также совершенно необходимо больным с ФЖЕЛ менее 

30% от должного уровня [155]. Спирометрическая сти-

муляция (incentive spirometry) не показана в связи с по-

Рамка 2. Мероприятия, направленные 

на улучшение состояния больного 

с недостаточным или избыточным весом

Регулярный контроль:

• массы тела*

• динамики роста у больных, способных к 

самостоятельному передвижению (измеряется 

каждые 6 мес)

• размаха рук/длины сегментов у больных, 

неспособных к самостоятельному передвижению†

Направление на нутрициологическое/

диетологическое обследование:

• при установлении диагноза

• перед началом глюкокортикоидной терапии

• при наличии у больного дефицита веса 

(<10 перцентиля для соответствующего возраста)‡

• если больной находится в зоне риска по набору 

избыточного веса (85−95 перцентиль для 

соответствующего возраста)‡

• при наличии у больного избыточного веса 

(>95 перцентиля для соответствующего возраста)‡

• в случае непредусмотренного снижения или 

увеличения массы тела

• в случае недостаточного набора массы тела

• если планируется проведение объемного 

хирургического вмешательства

• если у больного хронический запор

• при наличии дисфагии

Национальные руководства и рекомендации по диете для людей 

с недостаточным и избыточным весом можно найти в справочнике 

R. E. Kleinman [128]; доступ к ним также можно часто получить 

в благотворительных учреждениях/ассоциациях, занимающихся 

заболеваниями сердца и сахарным диабетом. *У больных, 

неспособных к самостоятельному передвижению, необходимо 

сначала определить вес кресла-каталки, а затем массу тела 

больного и этого кресла-каталки, либо сначала определить вес 

лица, которое осуществляет уход за больным, а затем и вес 

больного, который [при взвешивании] может находиться на руках 

у данного лица. †В случае, если у больного выявлен сколиоз, 

необходимо при наличии возможности измерить размах рук. 
‡Вывод об избыточной/недостаточной массе тела больного 

делается на основании перцентильных таблиц для данной 

местности по индексу массы тела пациента (возможной 

альтернативой могут быть повозрастные показатели массы тела, 

если рост больного измерить невозможно). При МДД 

соотношение тканей изменено вследствие относительно более 

низкой массы безжировой ткани, которая имеет место при при 

данном заболевании, и относительно более высокой массы 

жировой ткани [129]. 
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тенциально низкой эффективностью у больных со 

слабостью дыхательных мышц и наличием более пред-

почтительных альтернатив, таких как механическая 

инсуфляция-экссуфляция. После тщательной оценки 

риска и пользы вмешательства, больные с выраженной 

слабостью дыхательных мышц могут быть проопериро-

ваны несмотря на повышенный риск в случае, если до 

проведения операции их в достаточной мере обучили 

владению техниками неинвазивной вентиляции легких 

и методам облегчения откашливания [156, 157].

Что нужно учитывать при оказании 
неотложной помощи

Принимая во внимание вовлеченность различных си-

стем при МДД, при неотложной госпитализации боль-

ного следует учесть множество факторов. С самого 

начала необходимо предоставить персоналу, оказываю-

щему неотложную помощь, полную информацию о 

диаг нозе пациента, принимаемых в настоящее время 

лекарственных препаратах, состоянии дыхательной и 

сердечно-сосудистой систем, а также о связанных 

[с  основным заболеванием] соматических расстрой-

ствах. Поскольку многие медицинские работники не 

осведомлены о существующих стратегиях ведения 

МДД, то при оказании неотложной помощи необходи-

мо проинформировать их об ожидаемой на сегодняш-

ний день продолжительности жизни и возможном 

хорошем качестве жизни пациентов с МДД, чтобы из-

бежать нигилистического подхода к лечению таких па-

циентов8. Их следует также проинформировать о 

долговременном применении глюкокортикоидов (в 

случае наличия такового), а также о сопутствующем 

ему риске снижения реакции на стресс, риске маскиро-

ванной инфекции и о возможном образовании язв в 

желудке. Риск развития дыхательной недостаточности 

во время интеркуррентной инфекции высок у тех боль-

ных, у которых параметры функционального состоя-

ния функции дыхания находятся на границе нормы и 

патологии. Крайне важно соблюдать осторожность при 

использовании опиатов и других седативных препара-

тов, также как и при использовании кислорода без ис-

кусственной вентиляции легких (из-за риска развития 

гиперкапнии). Если ночная вентиляция уже применя-

ется у больного, то доступ к аппарату для вентиляции 

просто необходим при каждом неотложном состоянии 

или вмешательстве. В тех случаях, когда больные уже 

используют искусственную вентиляцию легких, необ-

ходимо как можно быстрее связаться с бригадой, кото-

рая обеспечивает респираторную помощь данному 

пациенту. Важно помнить о риске аритмии и кардио-

миопатии. Сложности в отношении анестезии, как уже 

упоминалось ранее, должны приниматься во внимание 

во всех случаях, когда необходимо проведение хирурги-

ческого вмешательства или седации.

8 Авторы имеют ввиду необходимость избегать отношения к таким па-

циентам, как к безнадежным и убежденности в том, что не нужно при-

лагать особых усилий при оказании им помощи (Прим. ред.).

Заключение
Этот обзор является результатом первого междуна-

родного сотрудничества уникальной по численности 

группы экспертов по ведению больных МДД, направ-

ленного на создание всеобъемлющих рекомендаций 

по оказанию помощи при МДД. Эта работа была под-

креплена точным методом, — методом определения 

целесообразности оценок или вмешательств, разра-

ботанным корпорацией RAND и Калифорнийским 

университетом (Лос-Анджелес) (RAND Corporation–

University of California Los Angeles Appropriateness 

Method) [2] — который расширяет возможности для 

принятия консенсуса, позволяя не только установить 

параметры оптимальной помощи, но и выявить об-

ласти, где существует неопределенность, требующая 

дальнейшей работы.

Модель помощи, которая возникла в процессе оце-

нивания исследований и вмешательств для МДД, 

акцентирует внимание на важности оказания много-

профильной помощи для больных МДД. Например, 

вопрос о назначении физиотерапии, реабилитации и 

ортопедической помощи при наличии контрактур (там, 

где это необходимо) нужно анализировать в целом, с 

учетом воздействия кортикостероидов, которое у боль-

шинства мальчиков оказывает значительное влияние 

на силу и функцию мышц. Рекомендации по различным 

специальностям во второй части этого обзора пред-

ставлены именно в этом контексте.

В этой [второй] части обзора описаны четко разграни-

ченные по стадиям исследования и вмешательства при 

кардиальных и респираторных осложнениях, которые 

распространены при МДД, а также очерчены рамки, в 

которых оказание помощи при данных осложнениях 

безопасно. Респираторные вмешательства, в частности, 

проведение искусственной вентиляции легких в ночное 

Стратегия поиска и критерии отбора

Поиск рецензируемых литературных источников 

осуществлялся по ключевым словам «Duchenne» 

(Дюшенн) или «muscular dystrophy» (мышечная 

дистрофия), или обоим словам вместе, в сочетании 

с одним из 410 других поисковых терминов, имеющих 

отношение к полному списку инструментов для 

оценки показателей и вмешательств, используемых 

при ведении МДД. Полный список терминов, 

использованных при поиске, доступен по запросу. 

Были использованы следующие базы данных: Medline, 

Embase, Web of Science и Cochrane Library. 

Первоначальными критериями включения являлись: 

наличие резюме исследования, проведенного на 

человеке, опубликованных на английском языке в 

период с 1986 по 2006 гг. Каждая рабочая группа в 

процессе обсуждения, заключительной оценки и при 

написании рекомендаций использовала также 

наиболее важные статьи, относящиеся к их 

дисциплине, опубликованные до 1986 г., а также в 

период с 2007 до середины 2009 гг.
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время, играют огромную роль в выживании больных 

МДД [65, 66]. Также имеются предварительные данные, 

что значительное влияние на выживаемость оказыва-

ет быстрота выявления и лечения случаев ухудшения 

состояния сердечно-сосудистой системы [у больных 

МДД] [119, 121]. Ожидается проведение дальнейших 

клинических испытаний для определения оптималь-

ного времени начала активного лечения сердечно-

сосудистой патологии. Между тем, представленные 

здесь рекомендации согласуются с ранее опубликован-

ными руководствами [113, 115], и, что наиболее важно, 

акцентируют внимание на все большей необходимости 

активного привлечения кардиолога на всех стадиях за-

болевания.

В других областях, включая помощь при осложнени-

ях со стороны желудочно-кишечного тракта, до сегод-

няшнего дня было проделано меньше работы, но мы 

пришли к заключению о том, насколько важен превен-

тивный подход в этой сфере. Необходима все большая 

настороженность в отношении возможного развития 

желудочно-кишечных осложнений при МДД; до сих 

пор эта область относительно плохо изучена и только 

выиграет при проведении в будущем исследований в 

растущей популяции взрослых больных МДД, что по-

зволит оценить бремя патологии желудочно-кишечного 

тракта у этих больных, а также определить оптималь-

ный объем помощи.

Сегодня, как никогда ранее, мы возлагаем надежды на 

появление методов лечения МДД, которые базируются 

на молекулярных основах заболевания. В то же время, 

эти рекомендации по оказанию помощи разработаны 

при поддержке и участии всех заинтересованных сто-

рон, имеющих отношение к МДД, для того, чтобы спе-

циалисты использовали эти рекомендации и сейчас, и в 

будущем, в качестве эталона для упреждающего плани-

рования, надлежащего наблюдения и проведения вме-

шательств во всех сферах этого сложного заболевания. 

Надеемся, что эти рекомендации послужат катализато-

ром для повышения уровня в оказании помощи боль-

ным МДД во всем мире. 
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