
1
’2

0
1
3

Нервно-мышечные 

Б О Л Е З Н И

46

Клинический разбор

ции саркомера (телетонина, миотилина, титина) [8–

10], а также ядерных белков (ламинов) [11, 12]. Группа 

наследственных нейромышечных болезней, входящих 

в группу КПМД, подразделяется на формы с аутосом-

но-рецессивным (АР) и аутосомно-доминантным (АД) 

типом наследования. В последние годы показаны 

многочисленные аллельные ассоциации в различных 

генах, связанных с развитием КПМД. Открытие при-

чинных генных мутаций различных клинических форм 

КПМД в течение последнего десятилетия позволяет 

улучшить понимание патогенеза нарушений функций 

мышц и вселяет надежду на то, что достижения меди-

цинской генетики помогут найти пути патогенетичес-

кого лечения. Однако на сегодняшний день молеку-

лярно-генетическое тестирование причинных генных 

мутаций КПМД в подавляющем большинстве случаев 

доступно лишь в коммерческих или научно-исследо-

вательских лабораториях.

Дефиниция

Конечностно-поясная мышечная дистрофия 

(КПМД, limb-girdle muscular dystrophy – LGMD) также 

известна как мышечная дистрофия Эрба (Erb's muscular 

dystrophy). По своей сути, КПМД (по Международной 

классификации болезней 10-го пересмотра – G 71.0) – 

это генетически гетерогенная группа наследственных 

заболеваний мышц со сходным фенотипом (мышечной 

слабостью вследствие генерализованного поражения 

проксимальных мышц конечностей с медленно прогре-

диентным темпом развития заболевания) [1, 2]. 

В настоящее время показано, что развитие КПМД 

может быть обусловлено генетически детерминиро-

ванными дефектами различных клеточных компонен-

тов, в том числе внеклеточного матрикса [3], клеточных 

мембран и ассоциированных белков (саркогликанов, 

кавеолина-3, дисферина, интегринов) [4–6], клеточ-

ных ферментов (калпаина-3) [7], органелл или функ-
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рактеристиках различных форм заболевания. В соответс-

твии с ней КПМД подразделяются на случаи с АД-типом 

наследования (КПМД 1 типа) и с АР-типом наследова-

ния (КПМД 2 типа) [25]. Оба типа имеют подтипы, 

список которых продолжает расширяться [26].

Патофизиология 

Дефекты белков, функция которых нарушается 

при различных клинических формах КПМД, могут 

наблюдаться на уровне различных путей реализации 

биологической функции мышц [27]. Эти дефекты мо-

гут быть разделены на группы в зависимости от клеточ-

ной локализации. К ним относятся белки, связанные 

с сарколеммой (рис. 1), белки, связанные с сократи-

тельным аппаратом мышечной клетки, и различные 

ферменты, участвующие в мышечной функции. Одна-

ко, несмотря на первичный дефект, для многих кли-

нических форм КПМД точный механизм, приводящий 

к развитию дистрофического фенотипа, до настояще-

го времени не выяснен. Следует отметить, что для 

различных форм КПМД характерно нарушение раз-

личных конкретных функций белков или ферментов 

мышечной ткани. 

Эпидемиология 

Средняя частота встречаемости всех форм КПМД 

составляет около 5–70 случаев на 1 млн населения 

(варьи рует в ряде стран). Распространенность тех или 

иных клинических форм КПМД неодинакова и зависит 

от этнической группы и географического региона [28–

30]. По данным исследований зарубежных авторов, 

Краткая история 

Мышечная дистрофия, вероятно, была известна 

древним египтянам, о чем свидетельствуют резные  

надписи на стенах пирамид (около 2500 г. до н.э.). 

В 1852 г. E. Meryon описал характерный фенотип у не-

которых своих пациентов, что, возможно, было пер-

вым описанием либо КПМД, либо доброкачественной 

Х-сцепленной мышечной дистрофии [13]. Позже 

G.B.A. Duchenne описал наиболее известную форму 

мышечной дистрофии у детей, которая носит его имя 

– прогрессирующая мышечная дистрофия Дюшенна. 

E. Leyden (1876 г.) и P.J. Möbius (1879 г.) независимо 

друг от друга описали пельвиофеморальную мышеч-

ную дистрофию [14, 15]. В 1884 г. W.H. Erb описал 

мышечную дистрофию с преобладанием поражения 

плечелопаточных мышц [16]. Следует отметить, что 

термины «мышечная дистрофия» и «мышечная атро-

фия» долгое время были взаимозаменяемыми, однако 

в 1891 г. W.H. Erb ввел понятие мышечной дистрофии 

как наследственного дегенеративного заболевания 

мышц [17]. Эта дефиниция сохраняется и в настоящее 

время. В 1935 г. S. Nevin сообщил о клиническом на-

блюдении доброкачественного течения КПМД у отца 

и сына, предположив АД-тип наследования заболева-

ния [18]. В последующие годы клинические формы 

мышечной дистрофии не изменились, и традиционно 

рассматриваются как подтипы КПМД.

В ХХ в. отмечено увеличение числа описаний слу-

чаев КПМД с поражением верхних и нижних конеч-

ностей. Наибольший интерес в этом аспекте вызывают 

наблюдения 123 случаев КПМД из Дании [19] и 60 

семей с мышечной дистрофией из Северной Ирландии 

[20, 21]. Исследователи впервые попытались выделить 

КПМД из числа других клинических форм мышечной 

дистрофии на основании клинических, генетических, 

электрофизиологических и гистологических исследо-

ваний. J.N. Walton и F.J. Nattrass, исследовав 105 паци-

ентов с мышечной дистрофией с северо-востока Анг-

лии, предложили новую классификацию КПМД, 

которая широко применялась в клинической практи-

ке до 1995 г. [22]. Они объединили пельвиофемораль-

ную (Лейдена–Мебиуса) и плечелопаточную (Эрба) 

формы заболевания взрослых в мышечную дистрофию 

с поздним дебютом, использовав термин КПМД, что-

бы отделить эту группу мышечной дистрофии от Х-

сцепленной и плечелопаточнолицевой мышечных 

дистрофий. Такой подход был обусловлен тем, что «их 

наблюдения не выявили каких-либо существенных 

различий в истории развития заболевания и типе на-

следования в этих случаях, которые могли быть связа-

ны с излюбленным поражением мышц и возрастом 

дебюта» [23, 24]. Классификация КПМД претерпела 

революционные изменения в связи с бурным развитием 

молекулярной генетики. Последняя классификация, 

предложенная в ходе рабочего совещания экспертов 

в 1995 г., основана на клинических и молекулярных ха-

Рис. 1. Схема саркомера с мечеными молекулярными компонентами, 

которые вызывают КПМД или миофибриллярные миопатии. Му-

тации генов актина и небулина могут быть причинами врожденной 

немалиновой миопатии, а мутации гена миозина – семейной гипер-

трофической кардиомиопатии (иллюстрация д-ра F. Schoeni-Affoher, 

университет Фрайберга, Швейцария; адаптирована авторами)
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основанных на иммунохимических исследованиях и ге-

нетическом тестировании, КПМД 2A типа – наиболее 

распространенная форма заболевания: 8–26 % всех 

КПМД. В некоторых популяциях встречается только 

одна клиническая форма КПМД (например, на острове 

Реюньон, в Стране Басков), с очень высокой распро-

страненностью (до 48–69 случаев на 1 млн) [31]. КПМД 

2B типа также довольно распространенная форма забо-

левания, составляющая 3–19 % всех случаев КПМД. В 

то же время КПМД 2I типа, наиболее распространенная 

в некоторых регионах Северной Европы (Дания, Анг-

лия), за их пределами встречается реже и составляет не 

более 3–8 % всех случаев КПМД [32].

Саркогликанопатии (КПМД 2C – КПМД 2F) отно-

сятся к распространенным причинам развития КПМД, 

достигая 3–18 % (с высокой частотой тяжелых случаев 

заболевания) [33, 34]. Как и при других формах КПМД, 

различные саркогликанопатии неравномерно представ-

лены в различных популяциях (в одних популяциях 

описаны все 4 формы саркогликанопатий, в других – 

описан лишь 1 тип мутации), что, вероятно, связано 

с феноменом «родоначальника» и инбридингом (кров-

ным родством) среди населения отдельных этнических 

групп или географических изолятов. КПМД 2C типа 

распространена в Тунисе, КПМД 2D типа – в Европе, 

США и Бразилии. Кроме того, в Бразилии часто встре-

чаются КПМД 2E и КПМД 2F типов [35, 36]. В целом 

КПМД 2D типа (α-саркогликанопатия) встречается 

в 2 раза чаще, чем КПМД 2C (γ-саркогликанопатия) 

и КПМД 2E (β-саркогликанопатия) [37], а КПМД 2F 

типа (δ-саркогликанопатия) – самая редкая клиничес-

кая форма заболевания [38]. Все врожденные мышеч-

ные дистрофии могут иметь КПМД-подобный фено-

тип, при этом в базе данных OMIM зарегистрированы 

лишь 4 врожденные формы КПМД (КПМД 2I, КПМД 

2K, КПМД 2M и КПМД 2N) [39]. Случаи КПМД опи-

саны у представителей всех рас и этнических групп. Как 

АД, так и АР-формы КПМД с одинаковой частотой 

встречаются у обоих полов (без гендерных различий). 

Клиника АД-форм КПМД

Возраст дебюта КПМД варьирует в зависимости от 

типа наследуемой мутации. Кроме того, возраст дебюта 

может варьировать и в семьях с одной и той же причин-

ной генной мутацией. Первые клинические симптомы 

КПМД появляются в возрасте от 1 до 50 лет, а у некото-

рых пациентов заболевание протекает бессимптомно 

(неполная пенетрантность). Наиболее часто КПМД 

дебютирует в конце 1-го или 2-го десятилетия жизни 

(реже в среднем возрасте). Заболевание встречается 

у индивидуумов мужского и женского пола. Характерно 

вовлечение в патологический процесс мышц плечевого 

и тазового поясов, тяжелая инвалидизация пациентов 

развивается в течение 20–30 лет от дебюта заболевания. 

Псевдогипертрофии мышц и/или контрактуры наблю-

даются редко. В целом АД-формы КПМД встречаются 

намного реже, чем АР-формы, и составляют не более 

10 % всех случаев. У пациентов с АД-типом наследова-

ния КПМД заболевание имеет более позднее начало 

и медленный темп прогрессирования, повышение уров-

ня креатинфосфокиназы (КФК) в сыворотке крови не 

столь велико по сравнению с больными с АР-формами 

КПМД (табл. 1).

Для КПМД 1A типа (миотилинопатия) характерен 

дебют от подросткового возраста до 60–70 лет с мышеч-

ной слабости дистальных отделов нижних конечностей, 

с частыми падениями (возможен также дебют с пора-

жения как дистальных, так и проксимальных отделов 

нижних конечностей или с поражения только прокси-

мальных отделов) [40]. Прогрессирование заболевания 

с нарастанием выраженности мышечных гипотрофий 

и мышечной слабостью характерно для всех пациентов 

с поражением проксимальных и дистальных отделов 

конечностей. Характерно медленно прогредиентное 

течение с нарушением способности к самостоятельно-

му передвижению на поздних стадиях развития заболе-

вания или (реже) с развитием дыхательной недостаточ-

ности. Возможно появление заметной дизартрии. 

Частота встречаемости кардиомиопатии или аритмии 

достигает 50 % случаев. Более чем в половине случаев 

развивается дистальная невропатия, которая служит 

причиной слабости дистальных отделов мышц нижних 

конечностей.

КПМД 1B типа (ламинопатия, аллельные формы 

с АД-типом наследования мышечной дистрофии Эме-

ри–Дрейфуса) характеризуется более ранним дебю-

том – с детства (младше 10 лет) до 30–35 лет. Заболева-

ние медленно прогрессирует, приводя к появлению 

мышечной слабости дистальных отделов конечностей. 

Возможны присоединение мышечной слабости на уров-

не дистальных отделов и вовлечение в патологический 

процесс мышц лица на поздних стадиях развития забо-

левания. Поражение миокарда, включая дилатацион-

ную кардиомиопатию, атриовентрикулярную блокаду 

и желудочковые аритмии, дебютирует в возрасте 30–50 

лет и встречается у 2/3 пациентов [41–44].

КПМД 1C типа (кавеолинопатия) характеризуется 

дебютом в 1-й или 2-й декаде жизни, но может возник-

нуть и у молодых взрослых [45]. Начинается заболева-

ние, как правило, с проксимальной мышечной слабо-

сти, реже – с дистальной мышечной слабости. Темп 

прогрессирования варьирует от медленного до умерен-

ного и может быть различным даже у больных членов 

одной семьи. Реже у пациентов с КПМД 1С типа 

на первый план выступают мышечные боли (миалгии) 

и судороги пораженных мышц (крампи) без явной 

мышечной слабости. Описаны пациенты с повышени-

ем уровня КФК без проксимальной мышечной слабо-

сти, но с миалгией и крампи, слабостью дистальных 

отделов, гипертрофической кардиомиопатией. Другие 

пациенты имеют проксимальную слабость мышц, 

мышечные гипертрофии или миалгии [46].
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КПМД 1D типа встречается очень редко (OMIM 

603511). Характерен дебют в зрелом возрасте с прок-

симальной мышечной слабости. Темп прогрессирова-

ния заболевания – медленный. Может присутствовать 

дизартрия [47]. 

КПМД 1E типа (дилатационная кардиомиопатия 

с нарушением сердечной проводимости и мышечной 

дистрофией, OMIM 602067) также является редкой 

клинической формой (описана одна большая семья). 

Начало заболевания – в раннем взрослом возрасте 

с проксимальной мышечной слабости. Темп прогрес-

сирования – медленный. Нарушения сердечного рит-

ма и кардиомиопатия отмечаются у всех пациентов, 

начиная с 1–2-го десятилетия после появления мы-

шечной слабости. Может привести к внезапной сер-

дечной смерти [48].

КПМД 1F типа – редкое заболевание (описана 

одна большая семья), дебют вариабелен – от первого 

года жизни до середины 5-го десятилетия. Характерно 

раннее появление слабости проксимальных отделов 

мышц конечностей с вовлечением дистальных отделов 

по мере прогрессирования заболевания. Пациенты 

Таблица 1. АД-формы КПМД: клиническая характеристика (E. Pegoraro, E.P. Hoffman, 2012)

Клиническая 
форма

Возраст дебюта 
(средний)

Признаки заболевания
Поздние симптомы

Симптомы Проявления

Миотилинопатия
(КПМД 1A типа)

18–40 лет
Проксимальная 
мышечная слабость

Уплотнение ахиллова сухожилия 
Дизартрия, речь с носовым 
оттенком голоса (50 %)
Дисфагия
Дыхательная недостаточность

Дистальная мышечная 
слабость 

КПМД 1B типа

От новорожденных до 
взрослых;
~1/2 случаев с дебютом 
в детском возрасте

Проксимальная слабость нижних 
конечностей

–

Негрубые контрактуры 
коленных суставов 
Аритмия и другие 
сердечные осложнения 
(25–45 лет) 
Внезапная смерть 

Кавеолинопатия 
(КПМД 1C типа)

~5 лет

Крампи
Умеренная проксимальная 
мышечная слабость
Мышечная ригидность
Мышечная боль, индуцированная 
физическими упражнениями

Гипертрофия икроножных мышц –

КПМД 1D типа < 25 лет
Нарушения сердечной 
проводимости, проксимальная 
мышечная слабость

–
Все индивидуумы 
наблюдаются 
амбулаторно 

КПМД 1E типа 18–40 лет

Прогрессирующая проксимальная 
или дистальная мышечная 
слабость нижних конечностей 
с постепенным вовлечением 
непораженных отделов 

Негрубая контрактура 
голеностопного сустава описана 
у 1 пациента

Необходимость 
в инвалидной коляске 
возникает 
в возрасте 45–62 лет 

КПМД 1F типа 1–58 лет
Мышечная слабость 
проксимальных отделов нижних 
и верхних конечностей

Сывороточная КФК (от нормы до 
20-кратного повышения)

Дистальная мышечная 
слабость

КПМД 1G типа 30–47 лет
Мышечная слабость 
проксимальных отделов нижних 
конечностей

Прогрессирующее ограничение 
сгибания пальцев кистей и стоп 

Мышечная слабость 
проксимальных отделов 
верхних конечностей

КПМД 1H типа
16–50 лет (пик 
в возрасте 39 лет)

Мышечная слабость 
проксимальных отделов нижних 
конечностей

Гипотрофия мышц тазового пояса 
с гипертрофией икроножных 
мышц

–
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с ранним дебютом имеют быстрый темп прогрессиро-

вания заболевания; инвалидизация происходит 

к 20–30-летнему возрасту с возможностью передвиже-

ния только на инвалидной коляске. В патологический 

процесс могут вовлекаться мимические мышцы, ды-

хательная мускулатура, аксиальная мускулатура с вто-

ричным формированием деформаций позвоночника 

[49]. 

КПМД 1G типа – редкое заболевание (описана 

одна семья), дебют в возрасте 30–40 лет со слабости 

мышц проксимальных отделов конечностей. Темп 

прогрессирования – медленный [50]. 

КПМД 1Н типа – редкое заболевание (описана 

одна итальянская семья) [51]. Дебют заболевания либо 

с 4–5-го десятилетия жизни с медленно прогрессиру-

ющей мышечной слабости верхних и нижних конеч-

ностей, либо во 2–3-м десятилетии с гипертрофии 

икроножных мышц и/или мышечной слабости. 

Дифференциальная диагностика

 Особенности клинического течения, характерные 

для основных форм КПМД, полезно учитывать прежде 

всего при дифференциальной диагностике на ранних 

стадиях развития заболевания. Для КПМД 1A типа 

типичны дизартрия и дисфагия, может присутствовать 

мышечная слабость дистальных отделов конечностей. 

Для КПМД 1B типа характерны частые сердечные 

осложнения, включая кардиомиопатию и нарушение 

сердечного ритма, возможно наличие семейной исто-

рии случаев внезапной сердечной смерти; типичны 

респираторные осложнения и формирование контрак-

тур [52]. При КПМД 1C типа дебют клинической 

симптоматики обычно отмечается в детском возрасте, 

пациенты жалуются на мышечные боли (миалгии) 

и судороги мышц (крампи) без симптоматики явной 

мышечной слабости или при повышении уровня КФК 

в сыворотке крови.

Кроме того, необходимо дифференцировать АД-

формы КПМП (КПМД 1-го типа) и АР-формы 

(КМПД 2-го типа). Так, для КПМД 2A типа наиболее 

характерны выраженные атрофии перилопаточных 

мышц, бицепсов, ягодичных мышц, мышц бедер; де-

бют заболевания может быть с поражения мышц ног 

и нарастающих расстройств ходьбы; типичны конт-

рактуры (в этом случае необходимо проведение диф-

ференциальной диагностики для исключения КПМД 

1B типа, мышечной дистрофии Эмери–Дрейфуса, 

миопатии Бетлема, недостаточности ламинина α-2). 

КПМД 2А типа служит частой причиной бессимптом-

ного повышения уровня КФК в крови [53]. При 

КПМД 2B типа у пациентов возможны раннее разви-

тие слабости и/или атрофии икроножных мышц (об-

наруживается только при магнитно-резонансной то-

мографии – МРТ), ходьба «на цыпочках» (пальцах 

стоп), переваливающаяся («утиная») походка, атрофия 

дистальных отделов бицепсов, относительная сохран-

ность перилопаточных и дельтовидных мышц; возмо-

жен, но нетипичен дебют в детском возрасте; характе-

рен внезапный дебют в позднем подростковом 

возрасте или в начале 2-го десятилетия жизни; нередко 

таким пациентам ошибочно ставят диагноз полимио-

зита. Пациенты с КПМД 2C–2F типов могут иметь 

фенотип, напоминающий мышечную дистрофию Дю-

шенна и/или Беккера, с дополнительным вовлечением 

в патологический процесс окололопаточных мышц 

с формированием крыловидных лопаток; мышечные 

гипертрофии – обычное явление, особенно это каса-

ется икроножных мышц и мышц языка; психическое 

развитие в норме; у некоторых пациентов диагности-

руют кардиомиопатию; типичны респираторные ос-

ложнения [54, 55]. При КПМД 2G типа изначально 

возникает слабость большеберцовых мышц, что явля-

ется причиной неустойчивости при ходьбе и частых 

падений, типичных для данного фенотипа КПМД [56]. 

При КПМД 2H типа возможны случаи позднего дебю-

та заболевания, медленный темп прогрессирования, 

отсутствие вовлечения в патологический процесс ми-

окарда, хотя электрокардиография (ЭКГ) иногда вы-

являет умеренные изменения (эта форма КПМД очень 

редка, описаны случаи почти исключительно среди 

популяции гуттеритов – североамериканской колонии 

анабаптистов, в настоящее время достигающей 42 тыс. 

человек) [57]. КПМД 2I типа имеет широкий спектр 

клинических симптомов с видимыми гипертрофиями 

мышц и кардиомиопатией (Дюшенна-подобный фе-

нотип); типичны респираторные осложнения; отме-

чаются гипертрофия мышц языка, выраженная мы-

шечная слабость и атрофии мышц плечевого пояса, 

мышц-сгибателей шеи, аксиальных мышц, что помо-

гает в дифференциальной диагностике КПМД 2I и мы-

шечной дистрофии Дюшенна [58]. КПМД 2J типа – 

тяжелая форма заболевания, описанная среди 

финского населения; характерно поражение дисталь-

ных мышц, страдающих по мере прогрессирования 

заболевания; нет слабости мышц лица [59]. КПМД 2K 

типа может дебютировать с глобальной задержки раз-

вития, включая задержку психомоторного, речевого 

развития; возможны умственная отсталость и микро-

цефалия.

Также необходимо дифференцировать КПМД 

и миофибриллярные миопатии (МФМ), которые 

чаще связаны с генетически детерминированным 

дефектом белка десмина. Относительная частота му-

таций гена десмина не установлена, при этом десми-

нопатия, вероятно, самая распространенная клиничес-

кая форма МФМ, а α-β-кристаллинопатия – наименее 

распространенное явление. Более чем у половины 

больных с МФМ причинная генная мутация неизвес-

тна. Возраст дебюта варьирует от 7 до 77 лет (в сред-

нем 54 года), за исключением больных с мутациями 

гена селенопротеина N, которые имеют дебют при 

рождении ребенка, и 1 описанного пациента с мута-
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цией гена ламина и дебютом заболевания в возрасте 

3 лет. Пациенты с десминопатией часто имеют раз-

вернутую клиническую симптоматику в раннем 

взрослом возрасте, а пациенты с миотилинопатией 

и филаминопатией – в возрасте старше 50 лет. Кли-

нически эта группа заболеваний является гетероген-

ной, характеризуется медленно прогрессирующей 

мышечной слабостью проксимальных и дистальных 

мышц у большинства пациентов (в 25 % случаев от-

мечается только дистальная слабость, что в целом 

характерно для миотилинопатии, еще в 25 % случаев 

отмечается только проксимальная мышечная сла-

бость, что характерно для филаминопатии). Важно 

помнить, что при МФМ возможен фенотип, типич-

ный для КПМД, что требует проведения ДНК-диа-

гностики и иммуногистохимического исследования 

пораженных мышц для уточнения клинического диа-

гноза [60].

Необходимо дифференцировать КПМД и другие 

наследственные и приобретенные заболевания мышц, 

включая врожденную мышечную дистрофию, врож-

денные миопатии [61], мышечную дистрофию Эмери–

Дрейфуса, плечелопаточнолицевую мышечную дист-

рофию, дистрофинопатии, спинальную мышечную 

атрофию, первичный боковой амиотрофический скле-

роз, метаболические миопатии (в том числе эндокрин-

ные), полиомиозит/дерматомиозит, хронические вос-

палительные миопатии, стероидиндуцированные 

миопатии, паранеопластическую миопатию при зло-

качественных новообразованиях, полиартриты, рев-

матоидный артрит, склеродермию.

Лабораторная диагностика

Больным с подозрением на КПМД показано ис-

следование уровня КФК в сыворотке крови. Для АД-

формы КПМД 1C типа характерно значительное по-

вышение уровня КФК (в 5–25 раз выше нормы), все 

остальные АД-формы КПМД чаще имеют умеренное 

повышение уровня КФК – результаты исследования 

могут варьировать от нормы до 15-кратного повыше-

ния. При АР-формах КПМД возможно выявление 

чрезвычайно высокого уровня КФК. Саркогликано-

патии (КПМД 2C–2F типов) и КПМД 2B типа харак-

теризуются значительным по сравнению с нормой 

(10–150-кратным) повышением уровня КФК, тогда как 

другие АР-формы КПМД сопровождаются 3–80-крат-

ным повышением. Для МФМ характерно «негрубое» 

повышение уровня КФК – до 7-кратного по отноше-

нию к норме [62, 63]. 

Молекулярно-генетическое тестирование в насто-

ящее время доступно для детекции мутаций генов 

калпаина-3, кавеолина-3, дисферина, FKRP, ламина 

A/C и всех саркогликанов [64, 65]. Причинные генные 

мутации АД-форм КПМД представлены в табл. 2.

МРТ может помочь дифференцировать клиничес-

кие формы КПМД [66]. Характерно гиперинтенсивное 

изменение сигнала на T1-взвешенных режимах скани-

рования. У пациентов с КПМД 2I типа обычно выяв-

ляются самые значительные МРТ-изменения в задней 

и приводящей мышцах бедра, менее значительные 

изменения – в ягодичных и икроножных мышцах. 

Пациенты с КПМД 2A типа имеют существенные 

МРТ-изменения в задней и приводящих мышцах бед-

ра, более легкие изменения – в портняжной мышце. 

У них также выявляют серьезное и избирательное по-

ражение медиальной икроножной и камбаловидной 

мышц. Пациенты с КПМД 2B типа могут иметь вари-

абельную МРТ-картину с признаками изменения маг-

нитно-резонансного (МР) сигнала от икроножных 

и ягодичных мышц, а также передних и задних мышц 

бедра. При КПМД 2D типа МРТ-изменения передней 

группы мышц бедер более значительны по сравнению 

с задней поверхностью бедра [67]. 

Игольчатая электромиография (ЭМГ) и стимуля-

ционная электронейромиография (ЭНМГ), включая 

исследование скорости распространения возбуждения 

(СРВ) по моторным (СРВм) и сенсорным (СРВс) во-

локнам периферических нервов, проводятся всем па-

циентам с подозрением на КПМД, чтобы подтвердить 

или исключить миопатический характер поражения. 

Результаты ЭНМГ нормальны при КПМД, за исклю-

чением КПМД 1А типа (миотилинопатии), при кото-

рой более чем в 50 % случаев развивается дистальная 

невропатия, служащая причиной слабости дистальных 

отделов мышц нижних конечностей; поэтому при 

ЭНМГ может выявляться умеренное снижение СРВс 

и СРВм. ЭМГ выявляет снижение амплитуды и про-

должительности М-ответа, спонтанную активность 

(полифазные потенциалы), сдвиг гистограммы влево, 

Таблица 2. Молекулярная генетика АД-форм КПМД 

(E. Pegoraro, E.P. Hoffman, 2012)

Болезнь
Генетичес-
кий символ 

(локус)

Хромосомный 
локус

КПМД 1A (миотилинопатия) MYOT 5q31.2

КПМД 1B (ламинопатия) LMNA 1q22

КПМД 1C (кавеолинопатия) CAV3 3p25.3

КПМД 1D DES 2q35

КПМД 1E DNAJB6 7q36.3

КПМД 1F Неизвестен 7q32.1-q32.2

КПМД 1G Неизвестен 4q21

КПМД 1H Неизвестен 3p25.1-p23
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характерные для первично-мышечных заболеваний 

[68]. Аномальная спонтанная активность в виде фиб-

рилляций и положительных острых волн, описанная 

в нескольких случаях КПМД, нетипична [69]. Если 

такие изменения выявляются при ЭМГ, врачу следует 

провести дифференциальную диагностику для исклю-

чения воспалительных миопатий (полимиозита) [70].

ЭКГ показана всем пациентам с КПМД, особенно 

с АД-типом наследования. В частности, при КПМД 1A 

и 1В типов вовлечение в патологический процесс мио-

карда отмечено в 50–65 % случаев. Кардиомиопатии 

и сердечные аритмии могут привести к клинически 

значимым и жизнеугрожающим осложнениям, вклю-

чая синдром внезапной смерти. У пациентов с КПМД 

1E типа дилатационная кардиомиопатия и дефекты 

сердечной проводимости (аритмии) наряду с мышеч-

ной дистрофией относятся к ведущим клиническим 

проявлениям заболевания. При АР-формах КПМД 

кардиомиопатия наблюдается редко, за исключением 

КПМД 2G и 2I типов, при которых в 30–50 % случаев 

выявляется кардиомиопатия от легкой до умеренной 

степени тяжести [71]. Для пациентов с саркогликано-

патиями (чаще всего с КПМД 2E и 2F типов) карди-

омиопатия остается значимой проблемой. При МФМ 

сердечные осложнения типичны (выявляются более чем 

в 50 % случаев), возможен дебют заболевания с карди-

омиопатии или нарушения сердечной проводимости. 

Важно проведение ежегодного ЭКГ-скрининга и по 

возможности эхокардиографии (ЭхоКГ), особенно у па-

циентов с развернутой клиникой КПМД [72]. 

На развернутых стадиях КПМД с вовлечением 

аксиальной респираторной мускулатуры важен респи-

раторный мониторинг [73, 74].

Биопсия пораженных мышц является наиболее 

важным методом диагностики КПМД [75]. В боль-

шинстве случаев КПМД при проведении рутинного 

гистохимического исследования выявляются харак-

терные черты дистрофического поражения мышц, 

в том числе признаки дегенерации и регенерации мы-

шечных волокон различной степени тяжести, измене-

ние размера волокон с маленькими круглыми волок-

нами, фиброз эндомизия. Как перспективный метод 

определения характера поражения мышц рассматри-

вается иммуногистохимическое исследование с при-

менением специфических антител (например, антител 

к саркогликану, дисферлину, калпаину-3 и др.).

Пренатальная диагностика при вынашивании бе-

ременности с повышенным риском наследования за-

болевания возможна для некоторых клинических 

форм КПМД с помощью анализа ДНК, выделенной 

из клеток плода, полученных путем амниоцентеза 

в сроки гестации от 15 до 18 нед или биопсии хориона 

в сроки гестации от 10 до 12 нед. Причинная генная 

мутация у пострадавшего члена семьи должна быть 

определена до проведения пренатальной диагностики 

[76]. Предимплантационная генетическая диагности-

ка возможна для молодых семей, в которых причинные 

генные мутации, ответственные за развитие той или 

иной формы КПМД, уточнены у пострадавшего члена 

семьи (будущего отца или матери ребенка) в исследо-

вательской лаборатории или клинически. Такой вид 

диагностики чаще используется в центрах (клиниках) 

экстракорпорального оплодотворения [77]. Оптималь-

ное время для медикогенетического консультирования 

семьи, определения генетического риска, уточнения 

статуса носителя и обсуждения возможности и сроков 

проведения пренатальной диагностики – за 6–12 мес 

до наступления запланированной беременности. Про-

ведение медикогенетического консультирования (об-

суждения как потенциального риска для потомства, 

так и репродуктивного варианта) чрезвычайно важно 

для отягощенных по КПМД семей.

Лечение

Специфического (патогенетического) лечения, до-

ступного и эффективного для любого из клинических 

форм КПМД, в настоящее время нет, однако интен-

сивная симптоматическая терапия необходима для 

сохранения функций пораженных мышц, снижения 

темпов прогрессирования заболевания и увеличения 

продолжительность жизни пациента. Важно проведе-

ние мер по профилактике и коррекции скелетных 

аномалий, таких как сколиоз и контрактуры крупных 

суставов конечностей, а также с целью сохранения 

способности пациента к самостоятельному передви-

жению. Агрессивное использование пассивного рас-

тяжения, общеукрепляющих средств, физиотерапии, 

механических приспособлений, таких как трости, хо-

дунки, ортопедические стельки (инвалидные коляс-

ки – по мере необходимости), позволяют пациенту 

оставаться мобильным и независимым так долго, на-

сколько это возможно. Важным моментом является 

контроль веса – соблюдение диеты и профилактика ожи-

рения [78].

Профилактика и коррекция сердечных осложне-

ний – другая составляющая ведения пациентов 

с КПМД. При серьезных нарушениях сердечного рит-

ма должен быть своевременно решен вопрос об имп-

лантации кардиостимулятора, особенно при КПМД 

1В и 1Е типов. В случае присоединения дыхательной 

недостаточности, включая синдром апноэ сна, реко-

мендуется использование дыхательного оборудования 

(BiPAP-терапия и/или CPAP-терапия), это может 

помо чь улучшить функцию дыхательных мышц и уве-

личивает продолжительность жизни пациентов. Необ-

ходимо диспансерное наблюдение пациента у карди-

олога и пульмонолога с комплексным обследованием 

пациента с КПМД по крайней мере 1 раз в год, осо-

бенно если больной имеет симптомы сердечной или 

дыхательной недостаточности. Во время каждого ви-

зита пациента с наследственной нейромышечной па-

тологией к специалисту по плану диспансерного на-
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блюдения необходимо контролировать состояние 

пораженных мышц и их функции, степень выражен-

ности контрактур, степень тяжести сердечных и/или 

дыхательных осложнений, а также способность паци-

ента выполнять действия в повседневной жизни [79].

Хирургическое вмешательство может потребовать-

ся для профилактики и лечения прогрессирующего 

сколиоза позвоночника или выраженных контрактур 

суставов конечностей [80].

При составлении плана диспансерного наблюде-

ния пациента с КПМД важен междисциплинарный 

(командный) подход с объединением усилий невроло-

га (нейрогенетика), кардиолога, пульмонолога, орто-

педа, физиотерапевта, реабилитолога, социального 

работника, психолога (по показаниям – психотерапев-

та), медицинского генетика. Такой подход обеспечит 

разработку лучших, индивидуальных терапевтических 

программ. Пациентам с КПМД необходимы социаль-

ная и эмоциональная поддержка, стимулирование, 

насколько это возможно, чувства социальной вовлечен-

ности и удовлетворенности, чтобы уменьшить ощуще-

ние социальной изоляции, свойственное больным этой 

группы [81].

Генная терапия с использованием векторов на ос-

нове аденоассоциированных вирусов может стать 

жизнеспособным вариантом патогенетического лече-

ния КПМД в будущем [82]. Предварительные данные 

исследований на животных моделях и у человека, в час-

тности доставка полнометражного α-саркоглика на с по-

мощью аденоассоциированного вируса к m. extensor 

digitorum brevis у пациентов с КПМД 2D типа, имела 

положительный клинический эффект в течение 6 мес 

наблюдения в виде устойчивой экспрессии гена 

α-саркогликана у 2 из 3 пациентов. В результате вме-

шательства размер мышечных волокон увеличился. 

Авторами отмечено, что у пациентов с устойчивым 

клиническим эффектом не наблюдалось повышения 

в крови никаких нейтрализующих антител или выра-

женной реакции Т-клеточного иммунитета к аденоас-

социированному вирусу [83].

Прогноз

Возраст летального исхода варьирует при различ-

ных клинических формах КПМД. При раннем дебюте 

заболевания (при врожденных формах) прогноз на-

иболее неблагоприятный. Эти пациенты могут стать 

инвалидами (передвигаться только на инва лидно й 

коляске) в раннем подростковом возрасте и умирают 

от респираторных осложнений в позднем подростко-

вом возрасте. Пациенты с медленно прогрессирующим 

типом течения КПМД способны самостоятельно пе-

редвигаться в сроки более чем 30 лет от дебюта забо-

левания, необходимость в инвалидной коляске появ-

ляется намного позже (в зрелом или пожилом 

возрасте). Некоторые пациенты-носители лаборатор-

но подтвержденных причинных генных мутаций, от-

ветственных за развитие КПМД, имеют лишь незна-

чительные нарушения мышечной силы [84].

Клинический случай. Больная Е., 37 лет, в сентябре 

2012 г. консультирована на врачебном консилиуме 

на кафедре неврологии и психиатрии Северо-Восточно-

го государственного университета им. М.К. Аммосова 

(Якутск) с участием специалистов кафедры медицин-

ской генетики и клинической нейрофизиологии ИПО 

Красноярского ГМУ им. проф. В.Ф. Войно-Ясенецкого. 

На момент проведения консилиума пациентка предъяв-

ляла жалобы на  выраженную слабость мышц таза, 

поясницы, бедер, затруднения при ходьбе по прямой, 

значительное затруднение при ходьбе по лестнице, не-

возможность подъема из положения сидя на корточках 

в положение стоя без посторонней помощи, раскачива-

ющуюся («утиную») походку с гипермобильностью 

в крупных суставах (тазобедренных, коленных), частые 

повторные падения и травматизацию мягких тканей 

конечностей и туловища, умеренную слабость мышц 

плечевого пояса с обеих сторон с затруднением самооб-

служивания в быту (сложности при одевании одежды 

с поднятыми вверх руками, проблемы при развешивании 

белья и т.п.). 

Из анамнеза настоящего заболевания: дебют 

КПМД примерно с 10-летнего возраста, когда появи-

лась заметная слабость мышц тазового пояса и бедер 

(пациентка испытывала трудности при выполнении 

нормативов на уроках физкультуры, особенно при присе-

дании, беге, лазанье по шведской стенке или канату 

и т.д.). Заболевание постепенно, медленно, но неуклонно, 

прогрессировало: в течение последующих 10 лет присо-

единились сложности при подъеме по лестнице в пределах 

1–2 этажей, постепенно нарастала выраженность ги-

потрофии мышц бедер и тазового пояса, стала изме-

няться походка. К возрасту 22–23 лет пациентка от-

метила значительное затруднение при приседании 

с невозможностью вставания из положения сидя на кор-

точках в положение стоя без посторонней поддержки 

или опоры на окружающие предметы. Кроме того, при 

вставании из положения лежа появилась необходимость 

опоры на ложе, собственное тело (появились классичес-

кие признаки феномена «лестницы Говерса»). В последу-

ющие годы появилась слабость мышц плечевого пояса, 

которая значительно усиливалась к концу дня при обыч-

ной физической нагрузке. К возрасту 32 лет значительно 

изменилась походка, которая стала раскачивающейся 

(по типу «утиной») с появлением гипермобильности 

в тазобедренных суставах, с формированием болей 

в мышцах нижней части спины и сколиоза грудопояснич-

ного отдела позвоночника, участились случаи падения 

из-за нарушения равновесия на фоне прогрессирующей 

мышечной атрофии и мышечной слабости; увеличились 

сложности выполнения работ по дому (особенно при не-

обходимости работы с поднятыми вверх руками), а так-

же навыков самообслуживания (стирка, уборка по дому, 

мытье полов и т.п.). 
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заболевания, течение заболевания медленно прогрессиру-

ющее. На момент проведения настоящего консилиума 

отец пробанда (III1), 64 года, испытывает значитель-

ные трудности с передвижением даже по дому из-за 

мышечной слабости и атрофии мышц проксимальных 

отделов нижних конечностей и тазового пояса, инвалид 

II группы. У дяди пробанда (III5), 61 год, течение забо-

левания более тяжелое, мужчина ходит по дому с тру-

дом, но может вязать спицами (поражение мышц дис-

тальных отделов конечностей незначительное), инвалид 

II группы, не работает. Второй дядя пробанда (III9), 

умер в возрасте 37 лет от острого панкреатита, имел 

сходный клинический фенотип наследственного нейро-

мышечного заболевания. Дед пробанда по отцовской ли-

нии (II2) дожил до 80 лет, испытывая значительные 

сложности передвижения и самообслуживания из-за 

слабости мышц проксимальных отделов, преимущест-

венно нижних конечностей, и тазового пояса, но клини-

чески значимой слабости мышц стоп и кистей не отме-

чалось. Прабабушка пробанда (I2) страдала таким же 

заболеванием, причина смерти неизвестна.

Неврологический статус: состояние больной средней 

степени тяжести, сознание ясное, ориентирована, кон-

тактна, интеллект соответствует возрасту и образо-

ванию, общий фон настроения угнетен. Черепно-мозго-

вые нервы: нарушений обоняния нет, фотореакции живые 

(прямая и содружественная) с обеих сторон, движения 

глазных яблок в полном объеме, диплопии нет, рас-

стройств чувствительности на лице не выявлено, незна-

чительная слабость жевательной, щечной и круговой 

мышц рта, нарастающая при нагрузочных пробах, буль-

барных нарушений нет (речь, фонация, глотание без 

клинически значимых расстройств). Двигательная сфе-

ра: выраженные диффузные мышечные гипотрофии мышц 

проксимальных отделов нижних конечностей (бедер), 

тазового пояса со сколиозом грудопоясничного отдела 

позвоночника (рис. 3), «миопатический» живот за счет 

слабости и гипотрофии косых мышц живота, гиперлор-

доз поястнично-крестцового отдела позвоночника, уме-

ренные гипотрофии мышц плечевого пояса и мышц плеча, 

без асимметрии сторон. Мышечный тонус диффузно 

умеренно снижен, преимущественно на уровне прокси-

мальных отделов нижних и верхних конечностей (бедер 

и плеч), без асимметрии сторон, гипермобильность 

в крупных суставах верхних и нижних конечностей из-за 

мышечных гипотрофий. Мышечная сила снижена до 

3 баллов – на уровне проксимальных отделов нижних 

и верхних конечностей, до 4 баллов – на уровне дисталь-

ных отделов, без асимметрии сторон. При вставании из 

положения лежа с кушетки в положение стоя пациент-

ка использует вспомогательные приемы по типу «лест-

ницы Говерса» (для облегчения подъема с кушетки паци-

ентка опирается на 4 дистальные точки: правой стопой 

о кушетку, левой голенью о край кушетки, правой и левой 

рукой о край кушетки, напряжения мышц бедер и тазо-

вого пояса не наблюдается из-за выраженности их дис-

В 2003 г. пациентка впервые освидетельствована 

специалистами медико-социальной экспертизы (МСЭ) 

г. Якутска (по месту жительства), установлена III 

группа инвалидности сроком на 1 год по поводу диагноза: 

болезнь Шарко–Мари–Тута. Диагноз был постановлен 

в 2003 г. зарубежным консультантом (профессором из 

Южной Кореи) в связи с выявлением при проведении 

стимуляционной ЭМГ умеренных невропатических изме-

нений в виде снижения СРВс и СРВм на уровне дисталь-

ных отделов малоберцового и большеберцовго нервов, 

хотя по данным игольчатой ЭМГ были выявлены харак-

терные для первично-мышечных заболеваний снижение 

амплитуды и продолжительности М-ответа, спонтан-

ная активность (полифазные потенциалы) и сдвиг гис-

тограммы влево. Клинико-генеалогический анализ родос-

ловной пациентки и осмотр родственников пробанда 

I и II степени родства, проживающих в Якутии, кон-

сультантом не проводились. Через 2 года пациентка 

переосвидетельствована с установлением III группы ин-

валидности пожизненно (в период с 2005 по 2011 г. спе-

циалистами МСЭ повторно не осматривалась, несмотря 

на значительное ухудшение локомоторных функций и са-

мообслуживания в течение последующих 7 лет). 

В настоящее время пациентка работает врачом 

функциональной диагностики. Работает в основном 

в положении сидя за столом и диагностическим оборудо-

ванием, выполнение работы в положении стоя (при 

проведении диагностических тестов) затруднено. Па-

циентка испытывает значительные трудности по доро-

ге на работу и с работы домой из-за мышечной слабости 

в нижних конечностях и нарушений локомоции, не мо-

жет носить в руках груз весом более 0,5 кг и самостоя-

тельно ходить в магазин за продуктами. В настоящее 

время, в возрасте 37 лет, в связи с выраженностью мы-

шечной атрофии и нарушениями локомоторных функций, 

включая проблемы самообслуживания в быту, пациентке 

требуется переосвидетельствование специалистами 

МСЭ для усиления степени (группы) инвалидности 

и оформления карты реабилитации инвалида. 

Наследственный анамнез по нейромышечной патоло-

гии отягощен по отцовской линии: аналогичный фенотип 

и течение заболевания у отца III1, дядей III5 и III9, де-

душки II2 и прабабушки I2 пробанда (рис. 2). Дебют забо-

левания с 10–12-летнего возраста у всех родственников 

пробанда, имеющих фенотип данного нейромышечно го 

Рис. 2. Родословная пробанда Е., 37 лет (IV3), с КПМД



1
’2

0
1
3

Нервно-мышечные 

Б О Л Е З Н И

55

Клинический разбор

Рис. 3. Поражение мышц конечностей и тазового пояса у пациентки Е., 37 лет, с КПМД (фото Н.А. Шнайдер, Т.Я. Николаевой, 2012): а–от-

мечается сколиоз грудопоясничного отдела позвоночника, гипотрофия мышц тазового пояса с подчеркнутой талией, гипотрофия мышц бедер 

(в положении стоя пациентка фиксирует себя, опершись руками о бедра и прислонившись к кушетке для уменьшения неустойчивости); б–от-

мечаются гипотрофии мышц бедер и тазового пояса, миопатический живот с выбуханием передней брюшной стенки (для уменьшения неустой-

чивости в положении стоя пациентка фиксирует себя, прислонившись одной ногой о край кушетки)

Рис. 4. Исследование мышечной силы на уровне дистальных и проксимальных отделов верхних конечностей у пациентки Е., 37 лет, с КПМД 

(фото Н.А. Шнайдер, Т.Я. Николаевой, Г.М. Пшенниковой, 2012): а–мышечная сила дистальных отделов верхних конечностей (на примере 

разгибателей кисти) сохранена – пациентка оказывает достаточное сопротивление врачу во время проведения диагностической пробы; б–

мышечная сила проксимальных отделов верхних конечностей (на примере сгибателей предплечья) снижена – пациентка не может оказать 

достаточного сопротивления врачу во время диагностической пробы, и ее предплечье разгибается (кроме того, показана фиксация пациентки 

для облегчения сохранения равновесия в положении сидя во время пробы – правой рукой пациентка фиксирует себя о край кушетки)

а

а

б

б
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зобедренных суставов, хроническими гипотоническими 

запорами, спланхноптоз(?).

Впервые по рекомендации врачебного консилиума 

пациентке проведена МРТ мягких тканей тазового по-

яса и бедер (исследование выполнено по программе Knee 

general SE,TSE, TIRM) в декабре 2012 г. На серии МР-

томограмм получены изображения области таза и бедер 

с прицелом на мышечные структуры, визуализировано 

выраженное двустороннее замещение жировой тканью 

четырехглавых мышц бедер (прямой, латеральной широ-

кой, промежуточной широкой и медиальной широкой 

мышц бедра), которое по степени тяжести несколько 

преобладало с левой стороны (рис. 6). Справа прослежи-

ваются отдельные сохранившиеся пучки мышц в области 

промежуточной и латеральной широкой мышц бедра. 

Выявлена умеренная жировая дистрофия портняжных, 

большой и короткой приводящих мышц бедер, двуглавых 

мышц бедер. Структура тонких и длинных приводящих 

мышц бедер интактна, без признаков жировой дистро-

фии. На уровне таза определяются умеренные жировые 

дистрофии малых и средних ягодичных мышц, пояснично-

подвздошных мышц (рис. 7). Заключение: МРТ-признаки 

жировой дистрофии мышц тазовой области и бедер – 

значительной степени выраженности в области четы-

рехглавых мышц бедер (больше слева), умеренной степени 

выраженности – в области портняжных, большой и ко-

роткой приводящих мышц бедер, двуглавых мышц бедер, 

малых и средних ягодичных мышц, пояснично-подвздош-

ных мышц.

Пациентке впервые даны рекомендации по плану 

диспансеризации, реабилитации и лечению КПМД. Па-

циентка направлена на переосвидетельствование 

на МСЭ с целью усиления степени (группы) инвалидности 

трофии и гипотонии). Присаживание на корточки па-

циентка не выполняет из-за выраженности мышечной 

слабости в проксимальных отделах нижних конечностей 

и боязни упасть. Пальценосовую пробу выполняет без 

дефекта, пяточно-коленную пробу не выполняет из-за 

выраженности мышечной слабости на уровне бедер и та-

зового пояса. Походка шаткая с раскачиванием таза, 

неустойчивая, с падением (при осмотре на коже голеней 

и бедер выявлены множественные подкожные гематомы 

различной давности, полученные при падении во время 

ходьбы). Чувствительная сфера: расстройств поверхнос-

тных и глубоких видов чувствительности не выявлено. 

Нарушения функции тазовых органов: запоры за счет 

выраженности гипотрофии и слабости мышц передней 

брюшной стенки (хронические, «привычные», гипотони-

ческие запоры).

Таким образом, с учетом жалоб, данных анамнеза 

развития заболевания, наследственного анамнеза, ре-

зультатов исследования неврологического статуса, от-

сутствия характерных клинических признаков болезни 

Шарко–Мари–Тута, установленной пациентке ранее 

(рис. 5), был впервые выставлен клинический диагноз: 

КПМД, пельвиофеморальный вариант Лейдена–Мебиу-

са, семейная форма, АД-тип наследования, медленно 

прогредиентный тип течения с выраженной дистрофией 

мышц бедер и тазового пояса и нарушением локомотор-

ных функций II–III степени тяжести (со значительным 

нарушением самостоятельного передвижения и самооб-

служивания), умеренно выраженной дистрофией мышц 

плеч и плечевого пояса (с умеренным нарушением самооб-

служивания), вторичным сколиозом грудопоясничного 

отдела позвоночника I степени с хронической дорсалгией 

II степени тяжести, нестабильностью коленных и та-

Рис. 5. Внешний вид кистей (а), голеней и стоп (б) пациентки Е., 37 лет, с КПМД (фото Н.А. Шнайдер, Т.Я. Николаевой, 2012): отсутствуют 

характерные для болезни Шарко–Мари–Тута мышечные гипотрофии и деформации

а б
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пациентке установлена II группа инвалидности, поло-

жительно решен вопрос о выделении ортезов. Рекомен-

довано санаторно-курортное лечение 2 раза в год в мес-

тных санаториях (курортах) ортопедического или 

неврологического профиля, включая 4-камерные грязевые 

ванны (температура 36 °C), грязевые аппликации или 

гальвано-грязь на коленные и тазобедренные суставы 

(температура 36 °С), магнитотерапия на стопы и кис-

ти, бальнеотерапия – углеводородные или жемчужные 

ванны с температурой воды 36,0–36,5 °С. Массаж мышц 

(выраженные нарушения локомоторных функций, нару-

шения самообслуживания) с заполнением карты реабили-

тации инвалида, включая выделение ортезов на коленны е 

и тазобедренные суставы для уменьшения гипермобиль-

ности и снижения риска падений и травматизации, 

выделение ортопедических стелек для обуви с фиксацией 

внутреннего края стопы, подбор полужесткого пояса-

корсета (для фиксации пояснично-крестцового отдела 

позвоночника во время ходьбы и длительного пребывания 

в положении сидя). В результате в настоящее время 

Рис. 6. МРТ мышц бедер пациентки Е., 37 лет, с КПМД (Н.В. Лугинов, 2012)
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конечностей и туловища не рекомендован ввиду прогрес-

сирующего генетически детерминированного рабдомио-

лиза. 

С учетом риска вовлечения в патологический процесс 

сердечной мышцы (миокарда) при КПМД пациентке ре-

комендовано проведение холтеровского мониторирования 

ЭКГ и ЭхоКГ в динамике – не реже 1 раза в 12 мес. Для 

уточнения степени активности рабдомиолиза рекомен-

довано лабораторное исследование (анализ крови на уро-

вень КФК, лактатдегидрогеназы, аспартатаминотранс-

феразы, уровень электролитов – кальция, калия, натрия), 

УЗИ и МРТ мышц бедер. С учетом выраженности ди-

строфии мышц тазового пояса, включая мышцы передней 

брюшной стенки, пациентке рекомендовано УЗИ органов 

брюшной полости и забрюшинного пространства в поло-

жении лежа и стоя для исключения спланхоптоза. Кроме 

того, пациентке рекомендовано проведение игольчатой 

ЭМГ мышц проксимальных отделов верхних и нижних 

конечностей в динамике 1 раз в 12 мес, а также ЭМГ 

мышц лица (m. masseter и m. buccalis) с дифференциально-

диагностической целью. Проведена коррекция плана ле-

чения: рекомендованы повторные курсы приема препара-

Рис. 7. МРТ мышц тазового пояса пациентки Е., 37 лет, с КПМД (Н.В. Лугинов, 2012)
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тов коэнзима Q10, левокарнитина, янтарной кислоты 

под врачебным контролем в рамках диспансерного наблю-

дения у невролога по месту жительства. 

Рекомендовано проведение молекулярно-генетичес-

кого тестирования с целью выявления причинной генной 

мутации, ответственной за наследование КПМД в семье 

пробанда. С учетом характера течения заболевания 

в семье пробанда, АД-типа наследования и характера 

изменений, выявленных при стимуляционной и игольча-

той ЭМГ, МРТ мышц тазового пояса, медленно прогре-

диентного темпа инвалидизации в течение 30 лет от 

дебюта заболевания, отсутствия псевдогипертрофий 

мышц и/или контрактур проводится дифференциальная 

диагностика для исключения КПМД 1A типа (миотили-

нопатии), обусловленной мутацией гена MYOT на хромо-

соме 5q31.2.

Заключение

Пельвиофеморальный вариант КПМД (форма Лей-

дена–Мебиуса) является наиболее гетерогенным среди 

всех клинических форм КПМД. Примерно 60–70 % 

случаев имеют спорадический характер, в то время как 

всего несколько случаев описаны как семейные. Этот 

вариант характеризуется преимущественным симмет-

ричным или асимметричным поражением мышц тазо-

вого пояса. Возраст дебюта варьируется, чаще от 2 до 6-го 

десятилетия жизни. Темп прогрессирования заболевания 

является переменной величиной, но большинство опи-

санных в отечественной и зарубежной медицинской 

литературе клинических случаев свидетельствует о том, 

что прогрессирование заболевания идет медленно. В 

значительном числе случаев прогрессирование КПМД 

настолько медленное, что может возникнуть ошибочное 

представление о временной стабилизации состояния 

пациента. Инвалидизация пациентов наблюдается лишь 

на поздних сроках развития заболевания, обычно «негру-

бая», большинство пациентов продолжают с трудом, но 

самостоятельно, передвигаться даже в 70-летнем возрас-

те. Снижение интеллекта, значительное нарушение 

сердечной или дыхательной функции, как правило, не 

отмечаются. Выживаемость при пельвиофеморальном 

варианте КПМД высокая – большинство пациентов 

доживают до 70 лет. Уровень КФК в сыворотке крови 

варьирует от нормального до значительно повышенного. 

Несмотря на редкость выявления КПМД с АД-

типом наследования в популяции, практикующим 

врачам-неврологам следует помнить о «накоплении» 

случаев заболевания в отдельных регионах нашей 

страны, в частности в Республике Саха (Якутия). Сре-

ди современных методов дифференциальной диагнос-

тики КПМД большой интерес представляет МРТ 

мышц, которая может быть рекомендована для более 

широкого внедрения в практику специалиста в обла-

сти нервно-мышечной патологии.
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