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Реферат
Мышечная дистрофия Дюшенна — Х-сцепленное прогрессирующее заболевание из группы первичных 
мио патий, обусловленное мутациями гена DMD и дефицитом белка дистрофина в мышечном волокне у лю-
дей мужского пола. В обзоре рассмотрены распространённость патологии среди населения, причины дис-
трофинопатии и роль дистрофина не только в функционировании мышц, но и в архитектурной организации 
центральной нервной системы. Подробно изложена классификация заболевания с учётом стадий и форм, 
описаны клинические проявления ранних и поздних этапов развития заболевания, а также психоневроло-
гические, ортопедические, респираторные и кардиоваскулярные нарушения. Подробно представлен раз-
работанный к сегодняшнему дню диагностический алгоритм при подозрении на мышечную дистрофию 
Дю шенна, биохимический анализ крови, генетические, морфологические (иммуноцитохимическое окраши-
вание мышц с помощью антител к дистрофину) и инструментальные (ультразвуковое исследование, маг-
нитно-резонансная томография) методы исследования. Особое внимание в диагностике мышечной дистро-
фии Дюшенна и объективизации нарушений отведено оценочным тестам (шкалы Бэйли и Гриффитс, шкала 
моторного развития новорождённых Альберта, расширенная шкала моторной функции Хаммерсмита, тест 
оценки больших моторных функций, тест 6-минутной ходьбы). В обзоре проанализированы достоинства 
и недостатки современных инвазивных и неинвазивных методов диагностики заболевания с указанием их 
достоверности и возможности применения на ранних этапах, в том числе и пренатально. В заключение ос-
вещено лечение мышечной дистрофии Дюшенна и её наиболее частых осложнений, как широко используе-
мое на практике в настоящее время, так и находящееся на стадии клинических исследований. Подчёркнута 
значимость реабилитационных мероприятий, увеличивающих продолжительность и повышающих качество 
жизни пациентов с мышечной дистрофией Дюшенна. Основной задачей анализа доступных источников, 
посвящённых наиболее актуальным вопросам мышечной дистрофии Дюшенна, послужило стимулирова-
ние исследовательской и общественной активности в решении нерешённых проблем на сегодняшний день.
Ключевые слова: наследственные заболевания, миодистрофия Дюшенна, миопатии, нервно-мышечные 
заболевания, глюкокортикоиды.
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Abstract
Duchenne muscular dystrophy (DMD) is an X-linked progressive disease from the group of primary myopathies 
caused by mutations in the DMD gene and a lack of dystrophin protein in the muscle fiber in males. The review 
considered the prevalence of pathology, the most common causes of dystrophinopathy, and the role of dystrophin 
not only in the functioning of muscles but also in the architectural organization of the Central nervous system. The 
disease classification based on stages and forms, initial clinical manifestations of the early and late stages of the 
disease, as well as neuropsychological, orthopedic, respiratory and cardiovascular disorders, are described in detail. 
The relevant to date diagnostic algorithm for suspected DMD, biochemical blood analysis, genetic, morphological 
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(immunocytochemical staining of muscles with dystrophin antibodies) and instrumental (ultrasound, MRI) methods 
of examination are presented in detail. Particular attention in the diagnosis of DMD and objectification of disorders 
is given to assessment tests [Bailey’s and Griffiths scales, Albert's Test of Infant Posture and Motor Assessment 
Scale, Expanded Hammersmith Functional Motor Scale (HFMSE), the Gross Motor Function Measure (GMFM), 
and the 6-minute walk test (6MWT)]. The review presents the advantages and disadvantages of modern invasive 
and non-invasive diagnostic techniques of the disease, indicating their reliability and the possibility of application 
at early stages, including prenatal. In conclusion, the treatment of DMD and its most frequent complications, both 
widely used in practice and at the stage of clinical research, is highlighted. It was emphasized the importance 
of rehabilitation measures that improve the duration and quality of life of patients with DMD. The main task of 
analyzing available sources on the most pressing issues of Duchenne muscular dystrophy was to stimulate research 
and social activity in resolving unsolved problems today.
Keywords: genetic disorders, Duchenne muscular dystrophy, myopathy, neuromuscular disorders, corticosteroids.
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Введение. Мышечная дистрофия Дюшенна 
(МДД) — Х-сцепленное прогрессирующее за-
болевание из группы первичных миопатий. 
Впервые его клиническую картину описал 
французский учёный Гийом Бенжамен Арман 
Дюшенн в 1861 г. и назвал заболевание «пара-
лизующей мышечной псевдогипертрофией» [1]. 
Ген, вызывающий болезнь, был установлен в 
1989 г., а тип наследования — в начале ХХ века. 
Клиническая картина формы МДД с более позд-
ним началом и медленным течением — форма 
Беккера — впервые была описана в 1964 г. [2].

Распространённость заболевания в различ-
ных источниках варьирует от 1:3500 до 1:6300 
живорождённых мальчиков. Так, на 100 тыс. 
людей мужского пола в США зафиксирова-
но 15,9 случая, в Великобритании — 19,5 [3], 
в Республике Дагестан — 6,64 [4], в Ростовской 
области — 4,8 [5], в Чувашской Республике — 
2,95 случая [6]. Однако специальных исследо-
ваний в целом по Российской Федерации не 
проводилось, в связи с чем распространённость 
МДД можно считать малоизученной.

Этиология и патогенез. Патогенез при 
МДД обусловлен дефицитом белка дистрофи-
на в мышечном волокне, возникающим в ре-
зультате мутаций гена DMD, расположенного 
в области короткого плеча Х-хромосомы (локу-
сы Хр21.1–р21.2) [7]. Ген DMD состоит из 79 эк-
зонов. Наиболее распространённые причины 
дистрофинопатии при МДД — внутригенные 
делеции (65% всех случаев) либо дупликации 
[8]. Большая часть оставшихся случаев вызва-
на нонсенс- (50%) и миссенс-мутациями (2%) 
[9]. Около двух третей случаев заболевания — 
результат наследования по материнской линии, 
оставшиеся случаи МДД возникают из-за спон-
танных мутаций [10].

Продукт гена DMD — белок дистрофин, 
играет роль амортизатора, позволяющего мыш-

цам сокращаться и расслабляться без поврежде-
ния. Дистрофин входит в состав дистрофин-гли-
копротеинового комплекса — трансмембранного 
белкового комплекса, включающего дистрогли-
каны, саркогликаны, дистробревины. Дистро-
фин выражен в сердечной и скелетной мышцах 
и расположен на внутриклеточной поверхности 
сарколеммы рядом с саркомерами, обеспечивая 
связь между внутриклеточным актиновым цито-
скелетом и внеклеточным матриксом.

Недостаток дистрофина приводит к нару-
шению работы дистрофин-гликопротеинового 
комплекса, нестабильности мембран, мышеч-
ной дегенерации и некрозу мышечных во-
локон. Нестабильность мембран становится 
причиной чрезмерного входа Са2+. Кальций, 
проникающий через микроразрывы, способ-
ствует активации факторов воспаления и не-
кроза — происходит замещение мышц жиром 
и рубцовой тканью [3, 7, 11]. Кроме того, Са2+ 
способствует активации фосфолипазы А2, ко-
торая позволяет высвобождаться арахидоновой 
кислоте. Простагландины и лейкотриены, явля-
ющиеся метаболитами арахидоновой кислоты, 
участвуют в развитии воспаления и мышечной 
боли, способствуют развитию мышечной сла-
бости [12].

Дистрофин играет важную роль не только 
в функционировании мышц, но и в архитек-
турной организации центральной нервной си-
стемы, поэтому его дефицит приводит к опре-
делённым функциональным последствиям, 
таким как нарушение целостности синаптиче-
ских окончаний, снижение синаптической пла-
стичности и интеграции региональных клеточ-
ных сигналов. Мутации в дистальной части 
гена МДД связаны с потерей церебральной 
изоформы дистрофина, что может объяснить 
снижение интеллектуальной функции у паци-
ентов с МДД. Эта изоформа дистрофина наи-
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более выражена в мозжечке и лимбической си-
стеме и играет роль в модификации вызванной 
активности клеток синапсов, синаптическом 
созревании и функционировании. Таким обра-
зом, отсутствие дистрофина в мозжечке может 
служить нейробиологическим объяснением не-
врологических нарушений [13]. При магнитно- 
резонансной томографии (МРТ) головного моз-
га 14 мальчиков с МДД у всех обследованных 
обнаружено снижение объёма серого вещества 
и общего объёма мозга [14].

Клиническая картина. В настоящее время 
выделяют пять клинических стадий развития 
МДД: преклиническая (досимптомная), ранняя 
амбулаторная (с сохранённой способностью 
к самостоятельному передвижению), поздняя 
амбулаторная (с сохранённой способностью 
к самостоятельному передвижению), ранняя 
неамбулаторная (с утраченной способностью 
к самостоятельному передвижению), поздняя 
неамбулаторная (с утраченной способностью 
к самостоятельному передвижению) [3, 15].

Для преклинической (досимптомной) ста-
дии характерна слабовыраженная задержка мо-
торного и речевого развития. Диагноз можно 
заподозрить на основании семейного анамнеза 
и данных биохимического анализа крови — по-
вышение активности аланинаминотрансфера-
зы (АЛТ), аспартатаминотрансферазы (АСТ), 
креатинфосфокиназы (КФК), её МВ-изоформы 
(специфического маркёра некроза мио карда) [16].

На ранней амбулаторной стадии одним из 
первых признаков становится задержка ран-
него психомоторного развития: затруднение 
поднятия головы, отсутствие ходьбы к 15 мес 
корригированного возраста [17]. Также выяв-
ляют затруднения при ходьбе, беге или подъ-
ёме по лестнице, спотыкания и частые падения, 
трудности при выполнении прыжков и подпры-
гиваний. Характерны положительная проба Го-
верса, псевдогипертрофия в икроножных, реже 
в ягодичных и дельтовидных мышцах, ходьба 
с широко расставленными ногами, на носочках 
и вразвалочку («утиная походка») [18, 19].

Поздняя амбулаторная стадия характери-
зуется значительными затруднениями при 
ходьбе, сложностями при подъёме по лестни-
це и вставании с пола. Формируется ретракция 
ахилловых сухожилий. Из-за слабости мышц 
брюшного пресса и разгибателей бедра проис-
ходит наклон таза вперёд с развитием компен-
сационного гиперлордоза в грудопоясничном 
отделе позвоночника [20].

На ранней неамбулаторной стадии паци-
ент способен самостоятельно передвигаться на 
расстояние до 10 м и удерживать вертикальное 

положение тела. Появляется необходимость ис-
пользования кресла-каталки. Происходит на-
растание слабости мышц плечевого пояса: при 
осмотре отмечают «крыловидные лопатки». 
При недостаточной двигательной активности 
быстро развиваются контрактуры голеностоп-
ных, коленных, тазобедренных, локтевых су-
ставов, а также мелких суставов кисти [21]. 
Прогрессируют респираторные и кардиоваску-
лярные нарушения [22].

Поздний неамбулаторный период характе-
ризуется выраженной мышечной слабостью 
и атрофией. Пациент не может самостоятельно 
удерживать положение тела. Осложнения про-
грессируют и могут стать причиной летально-
го исхода [23–25].

Наиболее распространённым считают вари-
ант МДД с началом заболевания в 3–5 лет и по-
терей ходьбы к 11–12 годам. При этом мальчики 
хорошо развиты физически, контактные, добро-
душные.

Злокачественное быстропрогрессирую-
щее течение болезни характеризуется началом 
в 2–3 года, тяжёлым отставанием психическо-
го развития (нередко им маскируется мышеч-
ная слабость, и ошибочно выставляют диагноз 
«детский церебральный паралич»), потерей 
самостоятельного передвижения к 6–7 годам 
и летальным исходом в 15–18 лет.

Третий клинический вариант течения МДД 
развивается у пациентов с кушингоидными 
чертами (лунообразное лицо, стрии на живо-
те, типичные жировые отложения): течение бы-
строе — первые симптомы в 2–5 лет, потеря 
ходьбы в 8–9, летальный исход в 18–20 лет [2].

На момент постановки диагноза МДД сред-
ний возраст пациентов составляет 4,2–5 лет. 
Причинами, по которым родители ребёнка об-
ращаются за медицинской помощью, становят-
ся случайное обнаружение стойкого повышения 
активности КФК (44,3%), задержка моторного 
развития (15,9%), мышечная слабость (14,0%), 
повышенный уровень аминотрансфераз в сы-
воротке крови (9%), семейный характер МДД 
(7,8%), ходьба на цыпочках (5,2%), умственная 
отсталость (2,6%), задержка речи (1%), другие 
симптомы (0,4%) [26].

Боль бывает одной из главных проблем у па-
циентов с МДД: 50% детей и более испытыва-
ют хроническую боль с преимущественной 
локализацией в шее/спине и ногах, возника-
ющую несколько раз в неделю [27, 28]. Мы-
шечная патология при МДД сопровождается 
эмоциональными и поведенческими наруше-
ниями: расстройствами аутистического спектра 
(21%), гиперактивностью (24%), нарушением 
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 внимания (44%), интернализацией (24%) и эк-
стернализацией (15%) [29]. Синдром дефицита 
внимания с гиперактивностью и расстройства 
аутистического спектра более распространены 
среди пациентов с МДД, чем в целом у насе-
ления [30].

С помощью шкалы интеллекта Векслера 
и шкалы Гриффитс с учётом возраста P. Colombo 
и соавт. не обнаружили у 47 пациентов с МДД 
корреляцию когнитивных нарушений с тяже-
стью миодистрофии [13]. Результаты исследо-
вания показали, что несоответствие между ко-
эффициентом вербального интеллекта (VIQ) 
и показателями коэффициента интеллекта (IQ) 
встречается довольно часто, причём преимуще-
ственно нарушается вербальный компонент.

K.T. Mirski и T.O. Crawford выявлена связь 
задержки ходьбы с когнитивными нарушени-
ями: при умственной отсталости у мальчиков 
с МДД в 3 раза чаще присутствовала задерж-
ка формирования функции ходьбы. В ре-
зультате полученных данных исследователи 
предложили включить в стандарты диагности-
ки у мальчиков с глобальной задержкой раз-
вития обязательный чувствительный тест на 
содержание КФК в сыворотке крови для ранне-
го выявления МДД [17].

M. Mori-Yoshimura и соавт. диагностирова-
ли у 21% пациентов с МДД психические забо-
левания, у 24% — психические расстройства, 
у 32,5% — депрессивные тенденции, у всех па-
циентов — высокую тревожность. Авторами 
показана бо́льшая частота шизофрении и не-
вроза у мальчиков с МДД, чем в общей популя-
ции [14]. Выявлена более высокая распростра-
нённость эпилепсии среди пациентов с МДД 
(6,3%) по сравнению со всем детским населени-
ем (0,5–1%). Чаще всего развиваются парциаль-
ные припадки (43%), реже — генерализованные 
тонико-клонические судороги (28,5%) или бес-
судорожные формы эпилепсии (28,5%) [14, 31].

Наибольшую значимость в клинической 
картине МДД имеют осложнения, развивающи-
еся в ранней неамбулаторной стадии и становя-
щиеся причиной ранней смертности пациентов.

Анализ данных за 10 лет (2004–2014) по-
зволил предположить, что наиболее частой 
причиной смерти у пациентов с МДД бывает 
умеренная или тяжёлая сердечно-дыхательная 
недостаточность, причём доли респиратор-
ного и кардиального компонентов одинаковы 
[32]. Прогрессирующая потеря дыхательной 
функции приводит к рестриктивному типу 
повреждения лёгких и создаёт у пациентов 
значительный риск развития тяжёлых респира-
торных осложнений [33]. Они проявляются во 

время сна гиповентиляцией и периодами апноэ, 
вызывающими утренние головные боли, тош-
ноту, усталость, потерю аппетита и когнитив-
ные нарушения [29].

Поражения сердечно-сосудистой систе-
мы при МДД представлены преимуществен-
но неишемической кардиомиопатией, в начале 
заболевания рестриктивного типа, затем — 
дилатационного [34]. Также выяснено, что 
редкими причинами смерти могут быть аспи-
рационная пневмония, острый респираторный 
дистресс-синдром после физической нагруз-
ки, кардиореспираторная остановка после 
незначительной травмы без переломов или по-
лиорганная недостаточность [32]. Помимо кар-
диологических и респираторных осложнений, 
при прогрессировании МДД формируется раз-
личная ортопедическая патология, возникают 
мышечно-сухожильные контрактуры [35].

В целом прогноз заболевания неблагоприят-
ный: средняя продолжительность жизни у па-
циентов с МДД составляет 27,9 года, смерть 
наступает вследствие кардиологических, респи-
раторных и ортопедических осложнений [2, 36].

Диагностика. Поскольку МДД — забо-
левание со 100% летальностью в юношеском 
возрасте, одним из важнейших моментов ста-
новится внутриутробная диагностика заболе-
вания. На данный момент в мире разрешена 
пренатальная диагностика МДД с целью пре-
рывания беременности в случае положитель-
ного результата обследования. Наиболее часто 
используют секвенирование Сэнгера и анализ 
микросателлитных маркёров дезоксирибону-
клеиновой кислоты (STR-анализ) [37].

В настоящее время разработан диагности-
ческий алгоритм при подозрении на МДД, 
включающий биохимический анализ крови, 
генетические, морфологические (иммуноци-
тохимическое окрашивание мышц с помощью 
антител к дистрофину) и инструментальные 
(ультразвуковое исследование, МРТ) методы 
исследования [2, 3, 29].

Изменения в биохимическом анализе кро-
ви представлены увеличением активности 
АЛТ, АСТ и КФК [16, 38]. Так, Л.П. Гринио 
в результате своих многолетних исследований 
наблюдала у пациентов с МДД повышение ак-
тивности АЛТ в 5 раз, АСТ — в 4 раза, КФК — 
в 11 раз и более. При этом автор подчёркивает, 
что на последней стадии заболевания уровень 
КФК становится нормальным и даже снижен-
ным [2]. Такого же мнения придерживаются 
и V.D. Nadarajah и соавт. [39].

Генетическое тестирование включает муль-
типлексную лигингозависимую амплифика-
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цию зонда для поиска делеций и дупликаций, 
позволяющую идентифицировать до 70% гене-
тических мутаций при МДД, а также секвени-
рование генов (при отрицательных результатах 
амплификации) для определения точечных му-
таций и небольших делеций/вставок, которое 
позволяет идентифицировать остальные 25–
30% генетических мутаций [2, 3, 40].

При наличии МДД иммуноцитохимическое 
окрашивание мышц с помощью антител к дис-
трофину позволяет определить его отсутствие 
в мышечном биоптате. При мышечной дистро-
фии Беккера дистрофин определяется частич-
но, так же, как у женщины-носителя МДД [2].

Некоторые исследователи отмечают не-
достатки стандартных методов диагностики 
МДД. К примеру, повышение активности сы-
вороточной КФК может быть недостоверным 
признаком МДД, так как уровень КФК падает 
при прогрессировании заболевания из-за по-
тери мышечной ткани либо может быть повы-
шен у здоровых людей в результате физических 
нагрузок, напряжения или травмы скелетной 
мышцы. В дополнение к общепринятым ме-
тодам диагностики авторы предлагают иссле-
дование совокупности уровней сывороточных 
биомаркёров (матриксной металлопротеина-
зы-9, тканевого ингибитора металлопротеина-
зы, остеопонтина) [39].

«Золотым стандартом» диагностики МДД 
служат генетическое исследование и биопсия 
мышц. Однако некоторые исследователи счи-
тают, что необходим поиск эффективных неин-
вазивных методов диагностики МДД на ранних 
этапах в связи с возрастанием количества паци-
ентов младшего возраста. МРТ мышц — надёж-
ный неинвазивный метод оценки вовлечения 
мышечных волокон в патологический процесс 
при нервно-мышечных расстройствах, а пото-
му может быть широко использована на прак-
тике. МРТ позволяет обнаружить замещение 
мышц жировой тканью, а также идентифици-
ровать отёк на ранних стадиях мышечной деге-
нерации [41, 42].

Ещё одним неинвазивным методом оценки 
вовлечения мышц служит волновая эластрогра-
фия. Она представляет собой ультразвуковую 
технику визуализации, которая определяет де-
формацию и сжимаемость ткани при наружном 
применении силы, что позволяет количествен-
но оценить жёсткость ткани. Исследователи 
пришли к выводу, что волновая эластрогра-
фия — более выгодный метод по сравнению 
с МРТ за счёт большей чувствительности и воз-
можности мониторинга мышечных изменений 
даже в раннем возрасте [42].

Особое положение в диагностике МДД зани-
мают оценочные тесты для определения уровня 
психомоторного развития пациентов. Шкалы 
Бэйли и Гриффитс специалисты рассматрива-
ют в качестве инструмента для оценки скоро-
сти развития у ребёнка в младшем возрасте (до 
3 лет) и выявления психомоторных задержек 
на ранних стадиях МДД. В качестве оценоч-
ных средств некоторые авторы предлагают 
использовать тест 6-минутной ходьбы [29]. Су-
ществует предположение, что тест 6-минутной 
ходьбы является сложной задачей для физиоте-
рапевтов в связи с поведенческими проблема-
ми, возникающими у пациентов с МДД. Также 
люди с мышечной патологией физически сла-
бо развиты и рискуют упасть во время продол-
жительной нагрузки. Данные проблемы можно 
решить путём сокращения времени ходьбы до 
2 мин. Исследования K. Vill и соавт. показали, 
что надёжность теста 2-минутной ходьбы со-
поставима с надёжностью стандартного теста 
6-минутной ходьбы [43].

Пациентов старшего возраста, утративших 
способность к ходьбе, некоторые исследовате-
ли предлагают обследовать с помощью шка-
лы оценки верхней конечности Брука [3, 29]. 
A. Hunt и соавт. предлагают оценивать мотор-
ное развитие и с помощью функциональной 
шкалы оценки мышечной дистрофии, вклю-
чающей четыре раздела: «мобильность» (из-
менение положения тела в пространстве), 
«повседневная жизнедеятельность», «функ-
ция верхней конечности» и «двигательные 
нарушения» (например, контрактуры конечно-
стей). Эта шкала проста и удобна в применении 
для оценки пациентов с МДД в возрасте 6 лет 
и старше [27].

Лечение МДД должно быть мультидисци-
плинарным, комплексным и адаптированным 
к профилю пациента, а также к стадии клини-
ческого прогрессирования [29]. В настоящее 
время основная роль в терапии МДД отведе-
на глюкокортикоидам (ГК), в частности пред-
низолону (0,75 мг/кг в день) и дефлазакорту 
(0,9 мг/кг в день) [29]. По мнению авторов, дан-
ный вид терапии позволяет замедлить прогрес-
сирование заболевания за счёт стимуляции 
синтеза инсулиноподобного фактора роста 
и пролиферации миобластов, а также снижения 
выработки цитокинов и реактивности лимфо-
цитов, в результате чего происходит увеличе-
ние объёма и силы мышц.

A.N. Osorio и соавт. высказывают мнение 
о том, что прерывистое введение преднизолона 
и дефлазакорта (с чередованием дней) менее эф-
фективно, но связано с меньшим  количеством 
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побочных эффектов, чем непрерывное введе-
ние в течение 10 дней, сменяющееся 10 дня-
ми перерыва [29]. Та же тенденция обнаружена 
и при введении низких доз преднизолона (0,30–
0,35 мг/кг в день). В то же время следует учи-
тывать увеличение массы тела и развитие 
кушингоидного внешнего вида при введении 
высоких доз ГК [44]. Наряду с замедлением 
прогрессирования мышечной слабости пред-
низолон и дефлазакорт улучшают лёгочную 
функцию, обладают умеренным кардиопротек-
тивным эффектом у пациентов 20 лет и старше, 
а также снижают потребность в хирургическом 
лечении сколиоза [45].

Помимо ГК, предложена терапия, направ-
ленная на процессы транскрипции и транс-
ляции. В настоящий момент единственными 
средствами, прошедшими доклиническую раз-
работку и достигшими фазы клинических ис-
пытаний, остаются препараты аталурен и эте-
плирсен [29].

Аталурен модулирует аппарат мРНК-транс-
ляции1 посредством вставки определённых род-
ственных тРНК2 близ сайта нонсенс-кодонов, 
что способствует безошибочному рибосомно-
му считыванию и позволяет преобразовывать 
нефункциональный усечённый белок в функ-
циональный. Аталурен условно разрешён Ев-
ропейским агентством лекарственных средств 
в июле 2014 г. для лечения МДД, вызванной 
случайной мутацией гена дистрофина, у амбу-
латорных больных старше 2 лет.

Этеплирсен — антисмысловой олигону-
клеотид, предназначенный для пропуска эк-
зона 51, что позволяет восстановить считыва-
ние в центральной области гена (в 13% случаев 
МДД). Было показано, что он повышает количе-
ство дистрофина в мышечной ткани в экспери-
ментальном испытании, поэтому препарат был 
утверждён Управлением по санитарному надзо-
ру за качеством пищевых продуктов и медика-
ментов Министерства здравоохранения и соци-
альных служб США [29].

Особое внимание учёные уделяют поиску 
препаратов для минимизации осложнений. Те-
рапию дыхательной недостаточности у пациен-
тов с МДД C.M. McDonald и соавт. предлага-
ют проводить с помощью препарата идебенон 
в дозе 900 мг/сут [33]. A. Camacho в рекоменда-
циях по поддержке дыхательной функции у па-
циентов с МДД подчёркивает  необходимость 
привлечения пульмонолога, ежегодного прове-
дения оценки форсированной жизненной ём-

1 мРНК — матричная рибонуклеиновая кислота.
2 тРНК — транспортная рибонуклеиновая кислота.

кости лёгких, а каждые полгода — насыщения 
крови О2 и пиковой скорости кашля [46]. В ли-
тературе освещена важность проведения сво-
евременного исследования сна с целью выяв-
ления периодов гиповентиляции и апноэ [47], 
систематического использования физической 
терапии для предотвращения осложнений на 
поздних стадиях МДД [48], коррекции ортопе-
дических осложнений и применения техниче-
ских средств реабилитации [3, 29, 35].

В настоящее время активно идёт разработ-
ка экспериментальных методов лечения МДД, 
в частности заместительной генной терапии. 
Она может стать эффективным средством ле-
чения МДД, но её использование осложняется 
размером гена DMD — одного из самых боль-
ших в геноме человека. Аденоассоциирован-
ный вирус считают лучшим способом доставки 
генов, несмотря на ограниченную упаковочную 
ёмкость. В качестве одного из препаратов за-
местительной генной терапии предложен нуси-
нерсен, который становится препаратом выбора 
при спинальной мышечной атрофии 5q, связан-
ной с мутациями в гене SMN1, но по мнению 
некоторых исследователей он способен повы-
шать вероятность общего выживания и при 
МДД [45].

Заключение. Таким образом, клинические 
проявления МДД достаточно хорошо изучены, 
однако патогенетические механизмы заболева-
ния всё ещё остаются недостаточно исследован-
ными. Несмотря на активный поиск лекарствен-
ных препаратов и методов терапии, до сих пор 
эффективное лечение не разработано.  Основной 
задачей анализа доступных источников, посвя-
щённых наиболее актуальным вопросам МДД, 
было стимулирование исследовательской и об-
щественной активности в решении нерешён-
ных на сегодняшний день проблем. Необходи-
мы дальнейший поиск новых средств терапии 
для увеличения продолжительности жизни 
и совершенствование реабилитационной помо-
щи для повышения качества жизни и облегче-
ния состояния пациентов.
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