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В статье представлено подробное клиническое наблюдение ребенка с врожденной структурной миопатией с диспропорци-
ей типов мышечных волокон. Описываемый случай является первым наблюдением в России, подтвержденным с помощью 
морфологических методов диагностики. Впервые проведено изучение ультраструктуры скелетной мышцы при этом заболе-
вании, описаны признаки митохондриальных изменений, сопутствующие основному заболеванию.
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The paper details a case of congenital fiber-type disproportion myopathy in a child. The described abnormality is Russia’s first case 
verified by morphological diagnostic methods. The skeletal muscle structure has been first studied in this disease. The signs of mito-
chondrial changes accompanying the underlying disease are described.
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Врожденная структурная миопатия с диспро-

порцией типов волокон впервые описана 

Бруком в 1973 г. у 12 детей с клиническими при-

знаками врожденной миопатии и своеобразными 

гистологическими нарушениями – диспропор-

циональным преобладанием мышечных волокон 

I типа («красные», или «медленные» волокна) 

уменьшенного размера при относительно больших 

размерах волокон II типа («белые», или «быстрые» 

волокна). Эта гистологическая картина получила 

название «диспропорция типов мышечных воло-

кон». Сходная клиническая картина с относитель-

но благоприятным прогнозом и семейный харак-

тер заболевания позволили выделить врожденную 

структурную миопатию с диспропорцией типов во-

локон в отдельную нозологическую форму [1–6].

На сегодняшний день хорошо известно, что 

умеренное изменение соотношения типов волокон 

может сопровождать широкий спектр скелетных и 

нервно-мышечных заболеваний в качестве неспе-

цифического признака. Диагноз врожденной ми-

опатии с диспропорцией типов волокон ставится, 

во-первых, при выраженной диспропорции, ког-

да уменьшение размеров волокон I типа по отно-

шению к волокнам II типа превышает по разным 

данным 12–25%. Во-вторых, это в определенной 

степени диагноз исключения, когда подобная дис-

пропорция является единственной гистологиче-

ской находкой [7, 8]. Со времени первого описания 

в 1973 г. по 2003 г., по данным мировой литерату-

ры, известны 67 случаев заболевания [8].

У большинства пациентов с описываемой мио-

патией с рождения отмечается симптомокомплекс 

«вялого ребенка», низкие показатели роста и мас-

сы тела, множественные контрактуры суставов 

(врожденный вывих в тазобедренных суставах и 

эквиноварусная деформация стоп), сколиоз, вытя-

нутое худое лицо, готическое небо и приподнятая 

верхняя губа [1, 3, 8]. Мышечная слабость носит 

диффузный характер, хотя наиболее выражена в 

фарингеальных и глазных мышцах. Сухожильные 

рефлексы значительно снижены или отсутству-

ют. Уровень креатинфосфокиназы соответствует 

норме или слегка повышен. На электронейромио-

граммах большинство исследователей не выявляли 

аномалий. Вместе с тем при нормальном проведе-

нии импульса по нервам может регистрироваться 

укороченная полифазная кривая. Все пациенты 

имеют нормальное психоречевое развитие и отно-

сительно благоприятный по сравнению с другими 

формами врожденных миопатий прогноз.

Динамика заболевания может варьировать [3, 

8–13]. Описаны как случаи с постепенным (иногда 

значительным) снижением выраженности мышеч-
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ной гипотонии, так и больные, у которых мышеч-

ная слабость, офтальмоплегия, кардиомиопатия, 

трудности глотания и даже интеллектуальные на-

рушения медленно прогрессировали. Тяжелые слу-

чаи могут сопровождаться значительным прогрес-

сирующим ограничением двигательной функции, 

кифосколиозом, дыхательной недостаточностью, 

бульбарной симптоматикой, слабостью лицевой 

мускулатуры. Попытки связать тяжесть клиниче-

ской симптоматики с выраженностью гистологи-

ческих изменений оказались несостоятельны.

Ключевой критерий диагноза врожденной 

структурной миопатии с диспропорцией типов 

волокон определяется при морфологическом ис-

следовании биоптата скелетной мышечной ткани. 

При этом резкое уменьшение размеров мышечных 

волокон I типа по отношению к мышечным волок-

нам II типа сочетается с отсутствием каких-либо 

других достоверных гистологических аномалий 

[1–3, 6–8, 14–23]. Волокна II типа – нормально-

го или увеличенного размера. Как правило, коли-

чественно имеет место доминирование волокон I 

типа над «белыми».

Многие заболевания и патологические состо-

яния (другие врожденные миопатии, мышечные 

дистрофии, заболевания центральной нервной си-

стемы, периферические нейропатии) могут быть 

связаны с феноменом диспропорции типов мы-

шечных волокон – болезнь «центрального» стерж-

ня, миотоническая дистрофия, прогрессирующая 

мышечная дистрофия Эмери–Дрейфуса, адрено-

лейкодистрофия, спинальная мышечная атрофия, 

синдром Ангельмана и др. [3]. Все эти заболевания 

должны быть исключены при постановке диагноза 

врожденной структурной миопатии с диспропор-

цией типов волокон. При некоторых врожденных 

миопатиях феномен диспропорции типов волокон 

является характерной гистологической особен-

ностью, сопровождающей основной структурный 

дефект («многостержневая» миопатия, немалино-

вая миопатия, центронуклеарная миопатия). При 

других формах структурных миопатий (болезнь 

«центрального стержня», миопатия с накоплени-

ем телец в виде «отпечатков пальцев») феномен 

диспропорции встречается довольно редко. Все 

это определяет необходимость особо тщательного 

морфологического исследования биоптата, вплоть 

до проведения повторной биопсии в случае неуве-

ренности морфолога в диагнозе (например, при 

малом объеме исследуемого фрагмента скелетной 

мышцы). 

Выделение врожденной структурной миопатии с 

диспропорцией типов мышечных волокон в самосто-

ятельную нозологическую форму предполагает нали-

чие общей генетической природы заболевания. Его 

диагностика у членов одной семьи позволяет думать 

как об аутосомно-рецессивном [10, 16, 24–27], так и 

об аутосомно-доминантном [4, 6, 24, 25, 28–32] типе 

наследования. В то же время до сих пор не определе-

ны ни белковая субстанция, ни генетический локус 

этой миопатии [33]. Описана семья, в которой у ма-

тери и дочери с клинически малыми проявлениями 

миопатии с диспропорцией типов мышечных во-

локон обнаружена сбалансированная транслокация 

хромосом 10р11.2 и 17q25 [34]. Описан случай, когда у 

пациентки была диагностирована врожденная струк-

турная миопатия с диспропорцией типов мышечных 

волокон, сопровождавшаяся делецией в хромо-

соме 1, в локусе 1р36 [35].

Иллюстрацией клинических и патоморфоло-

гических проявлений врожденной структурной 

миопатии с диспропорцией типов волокон может 

служить следующее наблюдение.

Больная Ж., 4 лет, поступила в отделение пси-

хоневрологии Московского НИИ педиатрии и 

детской хирургии Росздрава с жалобами на мы-

шечную слабость, задержку моторного и психоре-

чевого развития. Диагноз направляющего учреж-

дения: синдром Элерса–Данло.

Anamnesis vitae. Ребенок от молодых здоровых 

родителей, не состоящих в близкородственном 

браке. Наследственность по нервно-мышечным 

заболеваниям не отягощена. Экологических и 

профессиональных вредностей у родителей нет. 

Девочка от 1-й беременности, протекавшей благо-

приятно, родилась недоношенной на 36-й неде-

ле, роды стремительные (продолжительность 2,5–3 

ч). Масса тела ребенка при рождении 2200 г, дли-

на 48 см, оценка по шкале Апгар 5/7 баллов. До 5 

мес жизни находилась на грудном вскармливании. 

Раннее двигательное развитие протекало с задерж-

кой: голову стала держать с 1 года, сидеть с 1,5 лет, 

ходит с поддержкой с 3,5 лет. Фразовая речь с 2 лет. 

Начало прорезывания зубов с 13 мес.

Anamnesis morbi. После рождения девочка была 

переведена в отделение реанимации с диагнозом: 

перинатальное поражение ЦНС гипоксически-

ишемического характера, синдром вегетативно-

висцеральной недостаточности. Синдром дыха-

тельных расстройств I степени. Недоношенность 

35–36 нед. Через месяц ребенок был переведен в 

отделение патологии новорожденных, где нахо-

дился в течение 4 мес с диагнозом: родовая трав-

ма шейного, поясничного отделов позвоночника; 

синдром диффузной мышечной гипотонии.

Итак, симптомокомплекс «вялого ребенка» от-

мечался у девочки с рождения. Проводилось ле-

чение: массаж, физиотерапия, витаминотерапия, 

антибактериальная терапия. Отмечалась положи-

тельная динамика – появились движения в конеч-

ностях, научилась есть с ложки. Респираторными 

заболеваниями не болела. В 1,5 года ребенку была 

ПСИХОНЕВРОЛОГИЯ
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определена инвалидность. С этого возраста по-

явился и начал прогрессировать сколиоз, в связи 

с чем стали использовать корсет для коррекции 

осанки. С 2 лет девочка стала ходить в ходунках. В 

это время она была консультирована генетиком по 

месту жительства. Для уточнения диагноза ребенок 

был направлен в Медико-генетический научный 

центр РАМН. Проведенная молекулярно-гене-

тическая диагностика позволила отвергнуть спи-

нальную мышечную атрофию. Диагноз синдрома 

Элерса–Данло был установлен в возрасте 3 лет.

Данные объективного исследования. Масса тела 

10 кг, рост 86 см. Состояние ребенка по основному 

заболеванию тяжелое. Отмечается килевидная де-

формация грудной клетки, кифосколиотическое 

искривление позвоночника 3–4-й степени, «крыло-

видные» лопатки, переразгибание во всех группах су-

ставов, гиперэластичность кожных покровов.

Неврологический статус. Сознание ясное. Об-

ращенную речь понимает. Инструкции выпол-

няет частично. Общемозговые и менингеальные 

симптомы отсутствуют. Окружность черепа 48 см. 

Форма черепа ближе к долихоцефалической, звук 

при перкуссии обычный. Отмечаются гипомимия 

и снижение небного рефлекса. Плохо удерживает 

голову; повороты головы, поднятие плеч ограни-

чены из-за деформации позвоночника. Язык по 

средней линии, фибрилляции на языке отсутству-

ют. У ребенка отмечаются диффузная гипотрофия 

мышц, миопатические приемы при вставании, 

быстрая утомляемость при физической нагрузке, 

мышечная слабость. Девочка ходит с поддерж-

кой. Пассивные и активные движения в полном 

объеме. Мышечная сила снижена диффузно: в ру-

ках до 2 баллов, в ногах до 2 баллов (измерено по 

балльной шкале MRS). Тонус мышц резко снижен. 

Сухожильные рефлексы вызываются с трудом; 

брюшные рефлексы вызываются. Координатор-

ные пробы не выполняет. Гиперкинезы отсутству-

ют. Патологические рефлексы не вызываются. На-

рушения чувствительности не выявлены. Функции 

тазовых органов не нарушены. Отмечается легкая 

задержка психоречевого развития.

Данные дополнительных исследований. Био-

химический анализ крови – активность креа-

тинфосфокиназы 107 Е/л (в пределах нормы), 

активность лактатдегидрогеназы повышена до 

460 Е/л (норма до 450 Е/л); соотношение лак-

тат/пируват в пределах возрастной нормы. При 

цитохимическом исследовании митохондриаль-

ных ферментов в лимфоцитах периферической 

крови обнаружено резкое снижение активности 

сукцинатдегидрогеназы (3,1 усл. ед. при норме 

15–20 усл. ед.), α-глицерофосфатдегидрогена-

зы (1,3 усл. ед. при норме 7,5–11,5 усл. ед.) и 

глутаматдегидрогеназы (3,1 усл. ед. при норме 

7,2–11,2 усл. ед.). Активность лактатдегидроге-

назы в лимфоцитах нормальная.

При проведении электронейромиографии при 

накожном отведении с мышц конечностей (боль-

ше с рук) отмечалось снижение амплитуды, интер-

ференционный тип кривой.

На ЭКГ выявлена умеренная тахикардия с ча-

стотой сердечных сокращений 120–128 в минуту, 

нормальное положение электрической оси сердца, 

изменение реполяризации миокарда (II, III, avF, V
5
, 

V
6
 отведениях). Эхокардиограмма выявила пролапс 

митрального клапана и дилатацию левого желудочка. 

Заключение кардиолога: кардиомиопатия у больного 

структурной миопатией. Ультразвуковое исследова-

ние внутренних органов обнаружило реактивные из-

менения сосудов печени, аномалию формы и увели-

чение желчного пузыря, спленомегалию.

Учитывая дебют заболевания с рождения, те-

чение с положительной динамикой, на основании 

данных анамнеза, клинической картины заболе-

вания и результатов проведенных обследований 

ребенку поставлен клинический диагноз: струк-

турная миопатия? С целью верификации диагноза 

девочке была проведена биопсия мышечной ткани 

из области передней группы мышц бедра.

Патоморфологические изменения скелетных 
мышц. Для приготовления гистологических пре-

паратов биоптат был разделен на три фрагмента, 

фиксированные с помощью глубокой заморозки, 

формалином (для светомикроскопического иссле-

дования) и глутаральдегидом с последующей до-

фиксацией четырехокисью осмия (для электрон-

ной микроскопии). Дальнейшая гистологическая 

обработка проводилась стандартным для мио-

логических исследований комплексом методов, 

включавшим: 1) обзорное гистологическое иссле-

дование (окраска гематоксилином и эозином); 2) 

гистохимическое исследование (окраска по моди-

фицированному методу Гомори и фосфорно-воль-

фрамовой кислотой – гематоксилином, выявление 

гликогена по методу Шабадаша, солей кальция по 

методу Косса и липидов); 3) гистоферментохи-

мический анализ (выявление активности сукци-

натдегидрогеназы и цитохромоксидазы, двойное 

окрашивание на сукцинатдегидрогеназу и цитох-

ромоксидазу); 4) электронно-микроскопическое 

исследование.

При морфологическом исследовании показа-

но, что общий план строения скелетно-мышеч-

ной ткани на светооптическом уровне не изменен. 

Патологических изменений со стороны соедини-

тельнотканных оболочек не выявлено. Форма ми-

онов, размеры и распределение мышечных ядер, 

характер исчерченности соответствовали норме. 

Некротизированных мышечных волокон не было. 

Патологических включений не обнаружено. При 

Д.В. Влодавец и соавт. Врожденная структурная миопатия с диспропорцией типов мышечных волокон
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оценке распределения типов мышечных волокон 

были выявлены грубые нарушения: количество во-

локон I типа было увеличено по сравнению с ми-

онами II типа, причем размеры последних суще-

ственно превосходили размер «красных» волокон 

(рис. 1).

В то же время при электронно-микроскопиче-

ском исследовании обнаружены существенные на-

рушения ультраструктуры части мышечных волокон 

(предположительно I типа). Эти нарушения выража-

лись в грубой дезориентации миофибрилл (при отно-

сительно сохранной упорядоченности Z-полосок), 

расширении цистерн саркоплазматического ретику-

лума, деструкции митохондрий (рис. 2).

Полученные данные позволили установить ре-

бенку окончательный диагноз: врожденная струк-

турная миопатия с диспропорцией типов мышеч-

ных волокон.

Таким образом, продемонстрировано редкое на-

следственное заболевание – врожденная структурная 

миопатия с диспропорцией типов мышечных воло-

кон. Наблюдаемый случай, по-видимому, является 

первым, описанным в нашей стране. Так как нам не 

удалось найти в зарубежной литературе сведений о 

проведении электронно-микроскопических исследо-

ваний мышц при этом заболевании, более подробная 

характеристика ультраструктуры мышцы при врож-

денной миопатии с диспропорцией типов мышечных 

волокон будет представлена в одном из специализи-

рованных патоморфологических изданий.

Следует особое внимание обратить на данные 

об изменениях митохондрий у нашей пациент-

ки, обнаруженных как при цитохимическом ана-

лизе активности митохондриальных ферментов 

в лимфоцитах периферической крови, так и при 

изучении ультраструктуры митохондрий в скелет-

ных мышцах. В связи с этим ребенку был назна-

чен курс энерготропной терапии, включающий 

препараты L-карнитина, коэнзима Q
10

, витамины 

группы В. Первые сведения, полученные через 

месяц после применения терапии, свидетельству-

ют о положительной динамике в виде увеличения 

двигательной активности девочки. Наши данные о 

возможных нарушениях митохондриальной актив-

ности при исследуемом заболевании подтверждают 

результаты работы исследователей из университе-

та города Павии (Италия) [36]. Изучая состояние 

клеточного энергообмена у 4 пациентов с врож-

денной структурной миопатией с диспропорцией 

типов мышечных волокон, авторы выявили у них 

повышение уровня лактатдегидрогеназы. Таким 

образом, вопрос о митохондриальных нарушениях 

при описываемом в представленной статье заболе-

вании требует дальнейшего изучения.

Рис. 1. Морфологические признаки врожденной структур-
ной миопатии с диспропорцией типов мышечных волокон.

Биоптат скелетной мышечной ткани из передней области бе-

дра больной Ж. Гистохимическое выявление активности сук-

цинатдегидрогеназы по Нахласу. На фоне многочисленных 

скоплений мелких «красных» мышечных волокон опреде-

ляются крупные и относительно редкие мышечные волокна 

II типа (стрелки).

а – ×100; б – ×400.

Рис. 2. Ультраструктурные изменения в скелетной мышце 
больной Ж. Электронная микроскопия. ×20 000.

В мышечном волокне определяется грубая дезориентация 

саркомеров, деструкция митохондрий (стрелки).
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