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АННОТАЦИЯ 

Актуальность. Прогрессирующая мышечная дистрофия (ПМД) относится к редкой 

генетической патологии, трудно поддающейся коррекции. На данный момент описан 31 

генетический вариант конечностно-поясных мышечных дистрофий (КПМД), возникающих 

после периода нормального моторного развития и обусловленных мутациями в генах, 

локализованных на аутосомах, и 3 генетических варианта, имеющих Х-сцепленный 

рецессивный тип наследования. Генетическая гетерогенность патологии приводит к тому, 

что КПМД диагностируется не только у мужчин, но и у женщин. Причиной 

возникновения КПМД типа 2А (КПМД 2А) служат мутации в гене кальпаина 3 (CAPN3), 

картированного на хромосоме 15q15.1-q21.1. В настоящее время наибольшую трудность 

представляет не постановка диагноза, а организация мультидисциплинарного подхода в 

лечении пациента. 

Представлен клинический случай пациентки с ПМД, КПМД типа 2А. Диагноз был 

своевременно поставлен и подтвержден генетически (мутация c.550delA). Пациентка в 

течение многих лет регулярно проходит курсы стационарного лечения в неврологических 

отделениях, а также отделениях медицинской реабилитации в плановом порядке, что 

позволяет ей сохранять удовлетворительную физическую активность. 

Заключение. ПМД является редким генетическим заболеванием с большим генетическим 

полиморфизмом. С учетом отсутствия специфической терапии, модифицирующей течение 

заболевания, необходимо помнить, что основной целью лечения пациентов с ПМД 

является поддержание подвижности, функциональной самостоятельности пациента и 

уменьшение выраженности ограничений его жизнедеятельности. Подобных результатов 

можно достичь лишь при мультидисциплинарном подходе к ведению пациента, созданию 

реабилитационных команд, включающих неврологов, терапевтов, кардиологов, 

ортопедов, психологов, эрготерапевтов и специалистов по физической реабилитации. 
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ABSTRACT 

INTRODUCTION: Progressive muscular dystrophy (PMD) is a rare genetic disorder reluctant 

to correction. Currently, 31 genetic variants of limb-girdle muscular dystrophy (LGMD) that 

occur after the normal motor development due to mutations in genes localized on autosomes, and 

3 genetic variants of the disorder with X-linked recessive transmission pattern, have been 

described. Due to the genetic heterogeneity of the pathology, LGMD is diagnosed in both men 

and women. The cause of LGMD type 2A (LGMD2A) is mutations in the calpain 3 gene 

(CAPN3), mapped on 15q15.1-q21.1 chromosome. Currently, the major challenge is not the 

diagnosis, but rather the organization of a multidisciplinary approach to patent treatment.  

A clinical case of a female patient with PMD, LGMD type 2A, is presented. The diagnosis was 

made promptly and confirmed genetically (mutation c.550delA). For many years, the patient has 

regularly been undergoing planned inpatient treatment in neurology departments and medical 

rehabilitation units, allowing her to maintain satisfactory physical activity. 

CONCLUSION: PMD is a rare genetic disorder with an extensive genetic polymorphism. 

Given the absence of specific therapy modifying the course of the disease, it should be 

remembered that the main goal of treatment of patients with PMD is to maintain their mobility, 

functional independence, and reduce manifestations of limitations of life activity. Such results 

can only be achieved with a multidisciplinary approach to patient management and creation of 

rehabilitation teams including neurologists, therapists, cardiologists, orthopedists, psychologists, 

occupational therapists and physical rehabilitation specialists.  

 

Keywords: progressive muscular dystrophy; limb-girdle muscular dystrophy; rehabilitation 
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Актуальность 

Прогрессирующая мышечная дис-

трофия (ПМД) является распространен-

ным наследственным заболеванием чело-

века [1, 2]. Болезнь, как правило, наследу-

ется по рецессивному, сцепленному с Х-

хромосомой типу. Высокая распростра-

ненность заболевания в популяции в зна-

чительной мере связана с высокой часто-

той мутаций, возникающих de novo [1, 3]. 

В настоящее время ПМД рассматривают 

как «генетически детерминированное за-

болевание, основным клиническим прояв-

лением которого служит нарастающая 

мышечная слабость. Это наиболее часто 

встречающаяся форма миодистрофии у 

детей. Болезнь дебютирует в раннем дет-

ском возрасте. Потеря способности к са-

мостоятельной ходьбе чаще всего проис-

ходит к 8–10 годам» [4]. 

В настоящее время рассматриваются 

2 наиболее распространенных генетиче-

ских варианта конечностно-поясных мы-

шечных дистрофий [5]. Это генетически 

гетерогенные заболевания, характеризу-

ющиеся прогрессирующей мышечной 

слабостью, атрофией скелетных мышц с 

преимущественным поражением плечево-

го и тазового поясов конечностей, сниже-

нием сухожильных рефлексов, повыше-

нием уровня креатинфосфокиназы (КФК) 

в сыворотке крови [5, 6]. На данный мо-

мент описан 31 генетический вариант ко-

нечностно-поясных мышечных дистрофий 

(КПМД), возникающих после периода 

нормального моторного развития и обу-

словленных мутациями в генах, локализо-

ванных на аутосомах [7–9], и 3 генетиче-

ских варианта, имеющих Х-сцепленный 

рецессивный тип наследования — КПМД 

Дюшенна/Беккера (КПМД Д/Б) и КПМД 

Эмери–Дрейфуса 1-го и 6-го типов [5]. 

Причиной возникновения КПМД типа 2А 

(КПМД 2А) служат мутации в гене каль-

паина 3 (CAPN3), картированного на хро-

мосоме 15q15.1-q21.1 [10]. Продуктом его 

экспрессии является фермент семейства 

кальцийзависимых протеаз, который при-

нимает участие в процессе синхронизации 

мышечного сокращения, а также в про-

цессе миофибриллогенеза и саркомерного 

ремоделирования [5, 11, 12]. Сходство 

клинических проявлений этих генетиче-

ских вариантов КПМД обусловлено уча-

стием продуктов экспрессии генов в еди-

ном патогенетическом механизме [5, 13–

15]. Генетическая гетерогенность патоло-

гии приводит к тому, что КПМД диагно-

стируется не только у мужчин, но и у 

женщин. 

На основании сравнения частоты 

встречаемости клинических признаков у 

больных с КПМД Д/Б и КПМД 2А уста-

новлено, что имеется значительное сход-

ство их клинических проявлений. Наблю-

даемый клинический полиморфизм у 

больных рассматриваемых групп КПМД 

может быть обусловлен как единым пато-

генетическим процессом, так и широким 

диапазоном возраста их манифестации, 

длительностью течения заболевания на 

момент осмотра. Это может быть связано 

со сходством патогенетических механиз-

мов развития обсуждаемых заболеваний 

[5]. Важным критерием дифференциаль-

ной диагностики КПМД Д/Б и КПМД 2А 

могут служить показатели КФК в сыво-

ротке крови. Характерным признаком 

КПМД Д/Б является значительное повы-

шение КФК, по крайней мере в 10–20 раз 

(часто в 50 раз, а в отдельных случаях до 

200 раз) от верхней границы нормы в воз-

расте до 5 лет. Высокие уровни KФК от-

мечаются в группе больных уже при рож-

дении. В отдельных исследованиях утвер-

ждается, что повышение КФК в сыворотке 

крови менее чем в 10 раз в течение первых 

3-х лет жизни у ребенка с подозрением на 

КПМД Д/Б должно послужить поводом 

для диагностики других генетических ва-

риантов КПМД (рис. 1) [5]. 

Поставить диагноз — не значит ре-

шить проблему данного заболевания, это 

всего лишь 50% успеха. Сегодня гораздо 

сложнее организовать мультидисципли-

нарный подход в лечении пациента; при-

нять решение о назначении необходимой 

терапии, если она существует или, если 

пациент — девочка; начать лечение; про-

водить регулярный контроль за лечением 
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Рис. 1. Алгоритм дифференциальной диагностики распространенных генетических вариантов конечностно-

поясных мышечных дистрофий, возникающих после периода нормального моторного развития [5]. 

Fig. 1. Algorithm for differential diagnosis of common genetic variants of limb-girdle muscular dystrophies 

occurring after period of normal motor development [5]. 

 

 

и прогрессией заболевания. Несмотря на 

наличие различных таргетных лекар-

ственных препаратов, в том числе не заре-

гистрированных на территории Россий-

ской Федерации, применяющихся для ле-

чения ПМД, принять решение об их 

назначении без наличия специальных зна-

ний и компетенций очень сложно. Одно-

значно, что «дирижером» в мультидисци-

плинарной команде выступает врач-

невролог, контролирующий взаимодей-

ствие и преемственность в работе врачей 

разных специальностей, оптимизируя 

процесс лечения и диагностики [15, 16]. 

Клиническое наблюдение 

В феврале 2025 года под наблюде-

нием находилась женщина 24 лет с диа-

гнозом: ПМД, КПМД 2А, с умеренным 

вялым проксимальным тетрапарезом. 

Умеренное нарушение функции ходьбы, 

умеренное нарушение функционирования 

и жизнедеятельности. Диагноз генетиче-

ски подтвержден (код по МКБ-10: G71.0).  

Диагноз по МКФ: d4500.1.2(1), 

b7300.2(1), b4552.2(1). 

Сопутствующей диагноз: гипертро-

фическая кардиомиопатия у больного ко-

нечностно-поясной миодистрофией (бра-

дикардия, предсердный ритм). 

Пациентка являлась ребенком от 7-й 

беременности, протекавшей благоприят-

но. Родилась с массой тела 3960 г, ростом 

53 см. Роды материи срочные физиологи-

ческие. Раннее развитие соответствовало 

норме. Голову держала с двух месяцев, 

сидела с шести месяцев, начала ходить 

самостоятельно с одного года, фразовая 

речь с полутора лет. В семейном анамнезе 

у отца отмечалась гипертрофия икронож-

ных мышц (погиб в 42 года при несчаст-

ном случае). Сводный брат по матери здо-

ров, два племянника здоровы. 
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Со слов больной и по данным меди-

цинской документации с начала самостоя-

тельной ходьбы часто отмечались падения 

и ходьба на носочках. В 3 года впервые 

отмечено повышение трансаминаз, в связи 

с чем исключены вирусные гепатиты В и С. 

Псевдогипертрофия икроножных мышц 

стала заметна с 5 лет. В 2014 году прове-

дена ахиллопластика. Максимальные зна-

чения КФК до 8247 Ед/л. По данным ЭМГ 

выявлен первично-мышечный тип пора-

жения. В 2016 году проведено генетиче-

ское обследование, проведена ДНК-

диагностика, обнаружена мутация 

c.550delA в гетерозиготном состоянии. 

Пациентка регулярно проходит курсы ам-

булаторного и стационарного лечения, в 

том числе гормонотерапию метипредом, с 

временным положительным эффектом. В 

плановом порядке поступает в отделение 

медицинской реабилитации для прохож-

дения восстановительного лечения.  

Пациентка осмотрена мультидисци-

плинарной реабилитационной командой в 

составе невролога, терапевта, кардиолога, 

травматолога-ортопеда, психолога, эрго-

терапевта, специалиста по физической ре-

абилитации для согласования ведения, 

лечения и индивидуальной программы 

медицинской реабилитации. 

При объективном осмотре общее со-

стояние удовлетворительное. Повышен-

ное питание. Рост — 165 см, вес — 85 кг, 

индекс массы тела — 31,22 кг/м2. Кожные 

покровы обычной окраски. Перифериче-

ских отеков нет. В легких дыхание вези-

кулярное, хрипов нет. Частота дыхатель-

ных движений 17 в минуту. Тоны сердца 

приглушены, ритм сердечных сокращений 

правильный. Артериальное давление: си-

столическое — 124 мм рт. ст., диастоли-

ческое — 84 мм рт. ст. Частота сердечных 

сокращений 78 в минуту. Живот пальпа-

торно мягкий, безболезненный. Печень по 

краю реберной дуги. Физиологические 

отправления контролирует.  

В неврологическом статусе сознание 

ясное. Критика сохранена. Ориентация в 

месте, времени, личности верная. Настро-

ение ровное. Память сохранена. Черепно-

мозговые нервы в пределах возрастной 

нормы.  

При осмотре двигательной сферы 

мышечный тонус нормальный. Фибрил-

лярные и фасцикулярные подергивания 

отсутствуют. Гипотрофия мышц отсут-

ствует. Сухожильные рефлексы равно-

мерно снижены. Патологические стопные 

и кистевые знаки отсутствуют с обеих 

сторон. Мышечная cила снижена в прок-

симальных отделах конечностей до 3 бал-

лов. В позе Ромберга устойчива. Коорди-

наторные пробы выполняет удовлетвори-

тельно. Интенционное дрожание отсут-

ствует с обеих сторон.  

Чувствительная сфера сохранена. 

При оценке ортопедического статуса: 

физиологические изгибы позвоночника 

сглажены в шейном и грудном отделах, 

гиперлордоз. Дефанс паравертебральных 

мышц отсутствует. Болезненность при 

пальпации паравертебральных мышц и 

остистых отростков позвонков отсутствует. 

Симптом Ласега отсутствует. Походка мио-

патическая. Псевдогипертрофия дельто-

видных, икроножных и ягодичных мышц.  

Пациентка может пройти самостоя-

тельно по ровной поверхности без допол-

нительной опоры 200–300 метров с нарас-

танием усталости, периодами отдыха. За-

труднения при ходьбе по лестнице, вста-

вании с колен, требуется опора. Тест 6-

минутной ходьбы — 180 м. По шкале 

Борга — 11 баллов. Индекс ходьбы Хау-

зера — 3. 

По результатам дополнительных ме-

тодов исследования в общем анализе кро-

ви эритроциты, гемоглобин, лейкоциты, 

СОЭ в пределах референсных значений. В 

общем анализе мочи удельный вес — 

1010, рН — кислая, белок — 0 г/л. 

В биохимических анализах крови 

КФК — 1486 Ед/л (референсные значения 

24–170 Ед/л), КФК МВ — 43,7 (референс-

ные значения менее 20 Ед/л). Показатели 

АлАТ, АсАТ, щелочной фосфатазы, фрак-

ций билирубина, липидограммы, глюкозы 

крови в пределах референсных значений. 

При ЭКГ-исследовании выявлен си-

нусовый ритм с частотой сердечных со-
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кращений — 58 в минуту. Нормальное 

положение ЭОС.  

Проведено электромиографическое 

исследование игольчатым электродом 

мышц Erektor spinae, Spinalis, L5 (рис. 2), 

Rectus femoris, Femoralis L2–L4 (рис. 3), 

Vastus lateralis, Femoralis L2–L4 (рис. 4). 

В расслабленном состоянии в исследо-

ванных мышцах спонтанной активности 

не выявлено. При произвольном напряже-

нии в паравертебральных мышцах реги-

стрируются потенциалы двигательных 

единиц (ПДЕ) сниженной амплитуды и 

длительности. В мышцах бедра увеличен 

процент полифазных потенциалов, реги-

стрируются ПДЕ несколько увеличенной 

максимальной амплитуды, средней ам-

плитуды, близкой к нормальной. Дли-

тельность ПДЕ уменьшена. 

По заключению мультидисципли-

нарной реабилитационной команды опре-

делено лечение: лечебная гимнастика в 

зале № 10, массаж верхних и нижних ко-

нечностей через день № 10, BTL магнито-

терапия на проксимальные отделы конеч-

ностей (программа М0022) № 10, элек-

трофорез дибазола 1% (+) на конечности 

№ 10, тренажеры (МОТОМед, БТ Стаби-

ло, эллиптический тренажер), этилметил-

гидроксипиридина сукцинат (Мексидол) 

500 мг по 4 мл 1 раз в день в/в № 10, тиа-

мина хлорид 5% по 1 мл 1 раз в день в/м 

№ 10, занятия с психологом. 

Курс медицинской реабилитации 

пациентка перенесла хорошо.  

На фоне проводимой терапии отме-

чена положительная динамика: увеличи-

лась общая активность, уменьшилась 

утомляемость, увереннее преодолевается 

расстояние в 300 метров, сократились пе-

риоды отдыха. Тест 6-минутной ходьбы 

— 292 метра. По шкале Борга — 13 бал-

лов. Индекс ходьбы Хаузера — 2. 

 

 

 
 

Рис. 2. Игольчатая электромиография. Erektor spinae, spinalis, L5. 

Fig. 2. Needle electromyography. Erector spinae, spinalis, L5. 



 

667 

КЛИНИЧЕСКИЙ  СЛУЧАЙ |                             Том 13, № 4, 2025               | НАУКА МОЛОДЫХ (Eruditio Juvenium) 

 

https://doi.org/10.23888/HMJ2025134661-670 

 
 

Рис. 3. Игольчатая электромиография. Rectus femoris, femoralis L2–L4. 

Fig. 3. Needle electromyography. Rectus femoris, femoralis L2–L4. 

 

 

 
 

Рис. 4. Игольчатая электромиография. Vastus lateralis, femoralis L2–L4. 

Fig. 4. Needle electromyography. Vastus lateralis, femoralis L2–L4. 
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При выписке было рекомендовано 

наблюдение невролога по месту житель-

ства. Продолжить медицинскую реабили-

тацию на амбулаторном этапе. Лечебная 

гимнастика самостоятельно постоянно. К 

медикаментозному лечению: келтикан 

комплекс 1 капсула утром в течение 20 

дней, через 10 дней курс повторить; лево-

карнитин (элькар) 300 мг по 1 мл 3 раза в 

день до 3 месяцев. 

Обсуждение 

В представленном клиническом 

наблюдении имеет место случай редкой 

генетически подтвержденной патологии — 

ПМД — у взрослой женщины. Хотя в 

настоящее время не существует специфи-

ческих методов лечения КПМД, необхо-

димо повышать осведомленность невроло-

гов о наличии данной редкой формы 

нейродегенеративного заболевания. Свое-

временная диагностика КПМД позволит 

уже на ранних стадиях назначать соответ-

ствующую многообразным проявлениям 

болезни симптоматическую терапию, ино-

гда даже с применением глюкокортикосте-

роидов [4], для повышения качества жизни 

больных и снижения медико-экономиче-

ских затрат. В нашем случае важно то, что 

невзирая на более частое заболевание 

мальчиков по сравнению с девочками, диа-

гноз был верифицирован в раннем детском 

возрасте с выявлением мутации в гене. Па-

циентка находится под постоянным 

наблюдением, регулярно проходит лечение 

и реабилитационные мероприятия в соот-

ветствии с требованиями нормативно-

правового регулирования оказания меди-

цинской помощи при описанном заболева-

нии [17]. Поэтому ее реабилитационный 

прогноз сохраняется благоприятным, поз-

воляющим сохранять ее качество жизни на 

достаточно удовлетворительном уровне. 

Заключение 

Прогрессирующая мышечная дис-

трофия является редким генетическим за-

болеванием с большим генетическим по-

лиморфизмом. С учетом отсутствия спе-

цифической терапии, модифицирующей 

течение заболевания, необходимо пом-

нить, что основной целью лечения паци-

ентов с прогрессирующей мышечной дис-

трофией является поддержание подвиж-

ности, функциональной самостоятельно-

сти пациента и уменьшение выраженно-

сти ограничений его жизнедеятельности. 

Подобных результатов можно достичь 

лишь при мультидисциплинарном подхо-

де к ведению пациента, созданию мульти-

дисциплинарных реабилитационных ко-

манд, включающих неврологов, терапев-

тов, кардиологов, ортопедов, психологов, 

эрготерапевтов и специалистов по физи-

ческой реабилитации. 
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