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Мышечная дистрофия Дюшенна — одна из наиболее частых форм мышечных дистрофий детского возраста. По раз-

ным источникам, заболеваемость миодистрофией Дюшенна оценивается как 1 на 3,5–6 тыс. новорожденных маль-

чиков. В основе заболевания лежит мутация гена DMD, кодирующего белок дистрофин, приводящая к отсутствию 

или недостаточной функции дистрофина. Заболевание характеризуется слабостью проксимальных и псевдогипер-

трофией икроножных мышц, и в среднем к 11 годам пациенты теряют возможность самостоятельно передвигаться 

и становятся неамбулаторными больными. Авторами представлены современные эпидемиологические данные 

и особенности этиопатогенеза мышечной дистрофии Дюшенна, описаны клинические характеристики разных 

стадий болезни. Подробно представлен алгоритм и указаны ключевые этапы дифференциально-диагностического 

поиска. Особое внимание уделено вопросам лечения пациентов, в том числе патогенетическому лечению, реаби-

литации пациентов детского возраста. 
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Duchenne muscular dystrophy is one of the most common forms of childhood muscular dystrophies. Its incidence is 1 in 3.5–6 

thousand newborn boys according to various sources. The disease is caused by the mutation in the DMD gene coding the 

dystrophin protein, it leads to the dystrophin absence or malfunction. The disease is characterized by proximal muscle weakness 

and gastrocnemius muscles pseudohypertrophy. In average, patients lose the ability to walk by themselves by the age of 11 and 

become nonambulatory. The authors have present modern epidemiological data and etiopathogenesis features of Duchenne 

muscular dystrophy, and have described clinical signs of different disease stages. The algorithm and key points of differential 

diagnosis are indicated. Special attention was given to the patients’ management: pathogenetic treatment and rehabilitation of 

pediatric patients.
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ОПРЕДЕЛЕНИЕ
Прогрессирующая мышечная дистрофия (миодистро-

фия) Дюшенна (OMIM #310200) — это наследственное 

Х-сцепленное нервно-мышечное заболевание, вызван-

ное мутацией гена DMD, кодирующего белок дистрофин, 

приводящее к отсутствию или недостаточной функции 

дистрофина. Обычно поражает мальчиков в детском воз-

расте. Оно характеризуется слабостью проксимальных 

и псевдогипертрофией икроножных мышц. В среднем 

к 11 годам пациенты теряют возможность самостоятель-

но передвигаться и становятся неамбулаторными боль-

ными. Смерть обычно наступает к 20 годам вследствие 

кардиореспираторных осложнений [1–3].

Клинически выделяют 2 формы: прогрессирующую 

миодистрофию Дюшенна (МДД) и прогрессирующую мио-

дистрофию Беккера (МДБ). МДД — наиболее тяжелая 

форма с манифестацией в возрасте 2–5 лет и про-

грессирующим злокачественным течением (формиро-

ванием вялых парезов, параличей и контрактур мышц, 

обездвиженности). МДБ — доброкачественная форма 

заболевания с поздним дебютом в 10–20 лет и медлен-

ным прогрессированием симптомов мышечной слабости 
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с сохранением способности к самостоятельной ходьбе 

в течение 15–20 лет от начала заболевания [4].

ЭТИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ 
В основе МДД и МДБ лежит мутация в гене дистрофи-

на DMD, приводящая к развитию дефицита и/или нару-

шению функции одноименного белка. Обычно мутация 

является наследственной, в трети случаев — спонтанной 

(de novo). Ген дистрофина — один из самых больших генов 

человека — содержит 79 экзонов. Среди мутаций в при-

мерно 65% случаев встречаются крупные делеции; около 

10% мутаций представлено дупликациями, а остальные 

случаи — точечными и малыми мутациями, из которых 

10–15% — нонсенс-мутации (стоп-мутации) [5].

Белок дистрофин участвует в работе скелетных мышц, 

дыхательной и сердечно-сосудистой систем — связыва-

ет внутренний цитоскелет с сарко- и дистрогликанами 

в мембране и внеклеточном матриксе, обеспечивает 

механическую и структурную стабильность мембраны 

мышечных волокон при их сокращении. Дистрофин так-

же является амортизатором, обеспечивающим возвра-

щение мышцы в исходное состояние после сокращения. 

При прогрессировании заболевания мышечные волокна 

замещаются фиброзной и жировой тканью. Изоформы 

белка дистрофина с меньшей молекулярной массой уча-

ствуют в работе различных органов и систем, задейство-

ваны в работе клеток мозга [6, 7].

ЭПИДЕМИОЛОГИЯ
По разным источникам, заболеваемость МДД оце-

нивается как 1 на 3,5–6 тыс. новорожденных мальчи-

ков [8]. По наиболее актуальным научным данным, обще-

мировая заболеваемость МДД составляет 1 на 5 тыс. 

новорожденных мальчиков [9–11]. Заболеваемость 

МДБ оценивается как 1 на 20 тыс. новорожденных маль-

чиков [9–11]. Данные по заболеваемости в Российской 

Федерации на данный момент отсутствуют.

ОСОБЕННОСТИ КОДИРОВАНИЯ 
ПО МЕЖДУНАРОДНОЙ СТАТИСТИЧЕСКОЙ 
КЛАССИФИКАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ И ПРОБЛЕМ, 
СВЯЗАННЫХ СО ЗДОРОВЬЕМ
Согласно МКБ-10, заболевание относится к классу VI, 

болезням нервной системы, «G71.0 Первичное пораже-

ние мышц (мышечная дистрофия)».

КЛАССИФИКАЦИЯ
МДД относится к группе поясно-конечностных мышеч-

ных дистрофий, характеризующихся преимущественным 

поражением проксимальных отделов верхних и нижних 

конечностей. В зависимости от прогрессирования сим-

птоматики выделяют 5 стадий МДД.

1-я стадия — бессимптомная (доклиническая). 

На этой стадии диагноз может быть заподозрен в слу-

чае определения повышенной активности креатинфос-

фокиназы (КФК) в крови, необъяснимого повышения 

уровня трансаминаз (аланинаминотрансферазы (АЛТ), 

аспартатаминотрансферазы (АСТ)) или наличия случаев 

заболевания в семейном анамнезе и установлен после 

проведения молекулярно-генетического исследования.

2-я стадия (ранняя амбулаторная) — сохранена спо-

собность к самостоятельному передвижению. Для этой 

стадии характерны следующие симптомы: нарастаю-

щая мышечная слабость, быстрая утомляемость, частые 

падения, использование приема Говерса при подъеме 

из положений сидя и лежа, изменение походки по типу 

«утиной», хождение на носках, псевдогипертрофия мышц 

голеней. Способность подъема по ступеням сохранена.

3-я стадия (поздняя амбулаторная) — сохраняет-

ся способность к самостоятельному передвижению, 

но отмечается нарастание всех симптомов 2-й стадии 

(нарастают трудности при ходьбе, утрачивается способ-

ность подъема по ступеням и с пола).

4-я стадия (ранняя неамбулаторная) — утрачивается 

способность самостоятельно передвигаться, для пере-

движения требуются специальные средства, развива-

ется сколиоз, сохраняется двигательная активность рук.

5-я стадия (поздняя неамбулаторная) — функции 

верхних конечностей ограниченны, трудно удерживать 

положение тела, нарастают сердечная и дыхательная 

недостаточность [1, 2, 12].

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
Большинству мальчиков диагноз МДД устанавлива-

ется только при появлении первых признаков болезни 

после периода относительного моторного благополучия. 

В этот период (до 2–3 лет жизни) происходит интенсив-

ное естественное развитие скелетных мышц, преоблада-

ющее над дистрофическими процессами, в связи с чем 

симптомы болезни обычно выражены незначительно 

или их обнаружение требует углубленного и тщатель-

ного поиска. Однако при тщательном осмотре и сборе 

анамнеза на этой стадии болезни часто выявляется 

задержка речевого и моторного развития. Ребенок поз-

же начинает держать голову, самостоятельно сидеть 

и ходить. При МДД дети зачастую начинают ходить в воз-

расте 18 мес и старше. Также случайной находкой может 

быть бессимптомное повышение КФК и трансаминаз. 

Повышение КФК (в десятки и даже сотни раз) наблюда-

ется сразу после рождения мальчика и на амбулаторных 

стадиях заболевания и должно рассматриваться вра-

чом как однозначный повод заподозрить МДД и про-

вести дальнейшие исследования для подтверждения 

или исключения болезни. Повышение АЛТ и АСТ (так-

же часто в десятки раз) и лактатдегидрогеназы (ЛДГ) 

(в несколько раз) имеет при МДД мышечное, а не пече-

ночное происхождение.

На ранней амбулаторной стадии (обычно с 3–5 лет) 

наблюдаются следующие классические признаки МДД: 

нарастающая мышечная слабость (больше в прокси-

мальных отделах рук и ног), снижение толерантно-

сти к нагрузкам, быстрая утомляемость, неуклюжесть, 

частые падения, затруднения при подъеме по лестнице. 

При подъеме из положения сидя на полу или на корточ-

ках пациент использует прием Говерса («подъем лесен-

кой» — опирается руками на собственные бедра, помо-

гая себе подняться в вертикальное положение), походка 

становится переваливающейся (так называемая «ути-

ная походка»). Характерно хождение на носках или поду-

шечках пальцев ног. При осмотре могут обнаруживать-

ся псевдогипертрофия мышц голеней, «крыловидные» 

лопатки, гиперлордоз поясничного отдела позвоночни-

ка, снижение сухожильных рефлексов и тонуса мышц. 

На этой стадии (в 3–5 лет) уже в 5% случаев можно 

обнаружить поражение сердечной мышцы (кардиомио-

патия) в виде систолической миокардиальной дисфунк-

ции (снижение фракции выброса левого желудочка 

менее 55% в исследовании по Тейхгольцу) [13]. При этом 

размер левого желудочка, как правило, не увеличен. 

На электрокардиограмме (ЭКГ) выявляются тахикардия 

в дневное и ночное время, укорочение интервала PQ, 

признаки повышения электрической активности право-

го желудочка (зубец R > S в отведениях V1–V2), а также 

увеличение амплитуды зубца Q в отведениях III, aVF, 

V5–V6 [14–25].
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На поздней амбулаторной стадии слабость мышц 

неуклонно прогрессирует. Ходьба существенно затрудня-

ется, увеличивается гиперлордоз позвоночника, форми-

руются контрактуры (одними из первых появляются кон-

трактуры голеностопных суставов). В возрасте 6–9 лет 

кардиомиопатия в виде систолической миокардиальной 

дисфункции выявляется уже в 18% случаев. Согласно 

рекомендациям, необходимы ежегодная оценка состоя-

ния сердца, назначение ингибиторов ангиотензинпрев-

ращающего фермента (АПФ) или антагонистов рецепто-

ров ангиотензина II к моменту достижения пациентом 

возраста 10 лет [14, 15, 25].

Ранняя неамбулаторная стадия характеризуется 

утратой способности самостоятельно передвигаться, 

ребенок вынужден пользоваться креслом-коляской, 

которым может управлять самостоятельно, пока сохра-

нена двигательная активность рук. Прогрессирование 

болезни приводит к формированию сгибательных кон-

трактур коленных, тазобедренных и локтевых суста-

вов. Формируется выраженный S-образный сколиоз. 

Начинают развиваться сердечная и легочная недостаточ-

ность. В возрасте 10–13 лет из-за снижения физической 

нагрузки (в первую очередь из-за утраты способности 

к самостоятельной ходьбе) снижается физиологическая 

нагрузка на миокард. Кардиомиопатия в виде систо-

лической миокардиальной дисфункции на этой стадии 

болезни выявляется в 18% случаев [14–25].

На поздней неамбулаторной стадии функция верхних 

конечностей постепенно утрачивается [3, 8, 26]. Еще 

больше нарастают сердечная и легочная недостаточность.

Фиброз сердца приводит к развитию дилатационной 

кардиомиопатии, нарушению ритма и проводимости мио-

карда. Частота выявления кардиомиопатии увеличивает-

ся до 38% в возрасте 14 лет, до 57% — в 15 лет, а у лиц 

старше 18 лет — уже больше чем в 61% случаев [27, 28].

Сердечная патология может долго протекать суб-

клинически (без явных симптомов сердечной недоста-

точности), поскольку признаки хронической сердечной 

недостаточности стадии IIА заметны только при физи-

ческой нагрузке, но на неамбулаторной стадии боль-

ной не может себе позволить физическую нагрузку, 

необходимую для проявления сердечной недостаточ-

ности. По мере прогрессирования болезни у пациента 

появляется выраженная тахикардия, далее могут при-

соединяться отеки, диспноэ (время появления которого 

зависит от состояния дыхательных мышц). При критиче-

ском снижении фракции выброса (ФВ << 35%), а также 

на фоне фиброза левого желудочка развиваются ана-

сарка, асцит, выраженная слабость и тахикардия [14–

25]. В этих случаях на любом этапе могут присоединяться 

нарушения сердечного ритма различного характера [14].

Поражение легких приводит к хроническим респира-

торным инфекциям у всех пациентов. С потерей амбу-

латорности жизненная емкость легких (ЖЕЛ) неуклонно 

уменьшается — на 8–12% в год. У большинства больных 

обнаруживается обструктивное апноэ сна [29].

У 30% пациентов наблюдаются интеллектуальные 

нарушения, особенности нейроразвития, оперативной 

памяти и поведения [30, 31].

Остеопороз встречается у всех детей с МДД и выяв-

ляется тогда, когда мальчики еще способны к самостоя-

тельному передвижению. С возрастом плотность костей 

продолжает снижаться. Переломы трубчатых костей, свя-

занные с остеопорозом и частыми падениями, встреча-

ются часто, приблизительно у 21–44% пациентов [32, 33].

У больных с МДД часто бывают осложнения со сторо-

ны желудочно-кишечного тракта и проблемы с питанием, 

которые приводят к дисбалансу питательных веществ 

и жидкости, потере или, наоборот, набору массы тела. 

На поздней стадии заболевания появляются дисфагия 

и контрактура нижней челюсти.

В связи с регулярным приемом кортикостероидов 

системного действия у многих пациентов развиваются 

такие нежелательные явления, как нарушения роста 

и полового созревания, надпочечниковая недостаточ-

ность, нарушение толерантности к глюкозе и сахарный 

диабет 2-го типа, артериальная гипертензия, усиление 

остеопороза, формирование катаракты. Все перечис-

ленные нарушения требуют обязательной коррекции 

и наблюдения у профильных специалистов.

В большинстве случаев смерть пациентов с МДД 

наступает от сердечной и дыхательной недостаточно-

сти в конце второго — середине третьего десятилетия 

жизни. Тем не менее, своевременное назначение корти-

костероидов системного действия, проведение регуляр-

ных реабилитационных мероприятий, своевременный 

контроль работы сердечно-сосудистой и дыхательной 

систем, появление патогенетических методов терапии 

позволяют сегодня значительно увеличить продолжи-

тельность и качество жизни пациентов с МДД.

МДБ является более доброкачественной формой 

болезни. Дебют наблюдается значительно позже, в воз-

расте 10–20 лет. Заболевание прогрессирует медленно 

и редко приводит к инвалидизации до 40 лет. Интеллект 

при МДБ обычно сохранен. При МДБ характерно пораже-

ние миокарда и развитие гипертрофической или дилата-

ционной кардиомиопатии (до 50% случаев) [4].

Приблизительно в 8% проявления МДД могут наблю-

даться у женщин — носителей дефектного гена. Это может 

происходить в результате таких нарушений, как лайониза-

ция (инактивация) хромосомы X, при полной или мозаичной 

формах синдрома Шерешевского – Тернера. Клинические 

проявления обычно дебютируют в период гормональных 

перестроек, таких как беременность, начало менструа-

ций, климакс. Заболевание у женщин обычно протекает 

в значительно более мягкой форме, чем у мужчин. Помимо 

мышечной слабости, достаточно часто могут наблюдать-

ся нарушения со стороны сердечно-сосудистой системы, 

такие как нарушения сердечного ритма, развитие дила-

тационной кардиомиопатии [34]. Основные симптомы 

миодистрофии Дюшенна представлены в табл. 1.

Дифференциальная диагностика МДД/МДБ прово-

дится со всеми болезнями, основным клиническим про-

явлением которых является мышечная слабость [19, 35]. 

Перечень основных заболеваний, представляющих 

собой дифференциальный диагноз при МДД/МДБ, пред-

ставлен в табл. 2.

ДИАГНОСТИКА
Обращаем внимание, что, согласно требованиям 

к разработке клинических рекомендаций, к каждо-

му тезису-рекомендации необходимо указывать силу 

рекомендаций и доказательную базу в соответствии со 

шкалами оценки уровня достоверности доказательств 

(УДД) и уровня убедительности рекомендаций (УУР). 

Для многих тезисов УУР и УДД будут низкими по причине 

отсутствия посвященных им клинических исследований 

высокого дизайна. Невзирая на это, они являются необ-

ходимыми элементами обследования пациента для уста-

новления диагноза и выбора тактики лечения.

Диагноз МДД/МДБ устанавливается на основании 

совокупности данных:

• анамнестических;

• клинических;
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• результатов лабораторного исследования (биохими-

ческого и молекулярно-генетического анализа).

К вопросам дифференциальной диагностики следует 

подходить особо внимательно (см. табл. 2).

Критерии установления диагноза и состояния

Диагноз устанавливается на основании результа-

тов молекулярно-генетического обследования в случае 

выявления патогенных вариантов в гене DMD.

Жалобы и анамнез

При сборе анамнеза и жалоб следует обратить вни-

мание на:

• бессимптомное повышение активности трансаминаз 

(АЛТ, АСТ) и КФК, ЛДГ в сыворотке крови;

• задержку моторного и речевого развития;

• псевдогипертрофию мышц голени;

• повышенную утомляемость (снижение выносливости);

• частые падения или неуклюжесть;

• изменение паттерна походки;

• трудности при подъеме по лестнице;

• сложности выполнения обычных моторных заданий 

(приседания, бег или преодоление препятствий), 

неспособность прыгать;

• использование вспомогательных приемов Говерса 

при подъеме с пола;

Таблица 1. Основные симптомы миодистрофии Дюшенна

Table 1. Core symptoms of Duchenne myodystrophy

                                                                                                          Признак Частота, %

Прогрессирующая мышечная слабость 

с преимущественным поражением 

проксимальных отделов, снижение 

моторной активности, слабость в ногах 

больше, чем в руках, псевдогипертрофия 

икроножных мышц, снижение сухожильных 

рефлексов, положительные приемы Говерса, 

миопатическая походка

100

Повышение уровня КФК 100

Нормальное психоречевое развитие, 

сохранный интеллект
96

Нарушения дыхания, частые респираторные 

инфекции, дыхательная недостаточность, 

диспноэ при физической нагрузке, 

обструктивное апноэ во время сна, ортопноэ

25–40

Лордоз, кифоз и/или сколиоз 9–25

Умеренная гепатомегалия до 16

Сонливость, утомляемость до 8

Примечание. КФК — креатинфосфокиназа.

Note. CPK (КФК) — creatine phosphokinase.

Таблица 2. Основные заболевания для дифференциального диагноза миодистрофии Дюшенна

Table 2. Major diseases for Duchenne myodystrophy differential diagnosis

Тип нарушения Диагноз Основные схожие симптомы

Воспалительная миопатия
Полимиозит

Миозит

Постепенно развивающаяся слабость мышц, 

повышение КФК

Врожденные структурные 

миопатии

Немалиновая миопатия

Болезнь центрального стержня 

и мультистержневая миопатия

Центронуклеарная миопатия

Миопатия с гиалиновыми тельцами

Прочие врожденные миопатии

Мышечная слабость, гипотония при нормальном или 

умеренно повышенном уровне КФК, наличии скелетных 

нарушений

Врожденные мышечные 

дистрофии

Мерозин-дефицитная

Болезнь Ульриха

Болезнь Бетлема

Вторичные дистрогликанопатии

Мышечная слабость, выраженная гипотония, 

повышенный уровень КФК — иногда высокий, наличие 

скелетных нарушений

Конечностно-поясные 

мышечные дистрофии

Формы с аутосомно-доминантным типом 

наследования (LGMD1A-Н)

Формы с аутосомно-рецессивным типом 

наследования (LGMD2A-Y)

Преимущественно проксимальная слабость 

мышц конечностей, высокие цифры КФК, часто 

развитие псевдогипертрофий, потеря возможности 

самостоятельного передвижения на втором десятилетии 

жизни, развитие кардиомиопатии

Метаболическая миопатия
Гликогеноз II типа, поздняя форма (дебют 

после 1 года)

Часто дебют в дошкольном возрасте, преимущественно 

проксимальная слабость мышц конечностей, развитие 

дыхательных нарушений, высокие цифры КФК

Метаболические миопатии 

(другие)

Гликогенозы IIIа, IV, V и VII типов

Митохондриальные миопатии

Жировые миопатии

Гипотония, гепатомегалия у детей, слабость мышц, 

утомляемость, снижение устойчивости к нагрузкам, 

повышение КФК

Болезни мотонейрона

Спинальные мышечные атрофии, тип II и III

Бульбоспинальная амиотрофия (болезнь 

Кеннеди)

Боковой амиотрофический склероз

Слабость мышц, нарушение дыхания, атрофия мышц, 

возможно небольшое повышение КФК

Болезни нервно-

мышечной передачи

Миастения гравис

Врожденные миастенические синдромы

Синдром Ламберта – Итона

Нарушения дыхания, слабость мышц, утомляемость

Асимптомное повышение 

КФК

Вторичная миопатия, включая 

лекарственную
Повышение КФК

Примечание. КФК — креатинфосфокиназа.

Note. CPK (КФК) — creatine phosphokinase.
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• ходьбу на пальцах;

• снижение мышечного тонуса;

• снижение или отсутствие сухожильных рефлексов;

• боли в мышцах;

• боли в спине;

• эквинусную установку стоп;

• утрату навыка самостоятельной ходьбы;

• поведенческие нарушения;

• задержку речевого развития или нарушения артику-

ляции;

• трудности с обучением и вниманием;

• общую мышечную слабость и быструю физическую 

утомляемость [1–3, 8, 36, 37].

Анамнестические события, на которые необхо-

димо обратить внимание у пациентов с подозрением 

на МДД/ МДБ:

• пол пациента — мужской;

• установленный диагноз «прогрессирующая миоди-

строфия» у родственников мужского пола по мате-

ринской линии или неуточненное нервно-мышечное 

заболевание;

• установленный факт наличия в семье женщин — носи-

тельниц патогенного варианта мутации в гене DMD;

• позднее формирование навыка самостоятельной 

ходьбы;

• задержка становления речи;

• значительное повышение КФК в анамнезе;

• дебют клинических проявлений в большинстве случа-

ев в возрасте 2–5 лет для МДД и 10–11 лет для МДБ 

[1, 2, 38, 39].

Жалобы и анамнез также описаны в разделе 

«Клиническая картина».

Физикальное обследование

Физикальное обследование пациентов при подозре-

нии на МДД/МДБ включает:

• измерение роста;

• измерение веса;

• визуальную оценку походки: миопатическая, перева-

ливающаяся (по типу «утиной»);

• визуальный осмотр мышц: псевдогипертрофия 

икроножных мышц; проксимальное распределение 

мышечных гипо-/атрофий и парезов;

• исследование мышечного тонуса: снижение мышеч-

ного тонуса, больше в проксимальных отделах;

• исследование мышечной силы: слабость проксималь-

ных мышц конечностей, мышц тазового и плечевого 

пояса;

• исследование сухожильных рефлексов: снижение 

или утрата сухожильных рефлексов;

• положительный симптом Говерса: использование 

вспомогательных приемов при подъеме с пола;

• использование вспомогательных приемов при слабо-

сти мышц шеи при поднимании головы при вставании 

из положения лежа на спине;

• осмотр костно-суставной системы: поясничный гипер-

лордоз, тугоподвижность или контрактуры крупных 

суставов, сколиоз, «крыловидные» лопатки, деформа-

ция грудной клетки, уплощение и деформация стоп;

• наличие поведенческих расстройств: синдром дефи-

цита внимания и гиперактивности (СДВГ), аутистиче-

ские проявления, обсессивно-компульсивные рас-

стройства;

• непрогрессирующие отклонения в когнитивных 

функциях: нарушение кратковременной словесной 

памяти, дислексия, специфические расстройства 

обучения;

• наличие эмоциональных расстройств: депрессия, 

тревожность, аффективность;

• исследование сердечно-сосудистой системы: увели-

чение частоты сердечных сокращений, повышение 

артериального давления;

• исследование дыхательной системы: увеличение 

частоты дыхательных движений, ослабленное дыха-

ние при аускультации [1, 2, 38].

Подробно данные физикального обследования опи-

саны в разделе «Клиническая картина».

Лабораторные диагностические исследования

Ранняя диагностика МДД и МДБ — залог правильно-

го ведения пациентов, своевременного использования 

доступных схем терапии и реабилитации для профилак-

тики осложнений, сохранения качества и увеличения 

продолжительности жизни пациентов.

Всем пациентам с клиническими симптомами, харак-

терными для МДД/МДБ, с целью ранней диагности-

ки болезни рекомендуется определение активности 

КФК крови [2]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5.

Повышение уровня КФК — облигатный, ранний 

доклинический признак. Характерным для МДД является 

повышение КФК в 10–100 раз. В обязательном порядке 

уровень КФК должен определяться у пациентов в следу-

ющих ситуациях:

1) ребенок не ходит в 16–18 мес, применяет прием 

Говерса при вставании или ходит на пальцах;

2) имеются отягощенный анамнез по МДД или нали-

чие у близких родственников неуточненного нервно-

мышечного заболевания;

3) у пациента выявлено повышение трансаминаз 

(АЛТ, АСТ) неясного генеза на доклинической стадии 

(клиническая ситуация чаще встречается у детей в воз-

расте до 3 лет) [1, 2, 39].

Необходимо проведение молекулярно-генетического 

исследования в гене DMD всем пациентам с симпто-

мами, характерными для МДД/МДБ, или пациентам 

без симптомов, но с повышенным уровнем КФК (более 

2000 Ед/л) с целью подтверждения диагноза и прове-

дения медико-генетического консультирования семьи 

[1–3, 5, 37, 40]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

Первый этап: определение крупных делеций и дупли-

каций в гене DMD методом мультиплексной амплифика-

ции лигированных зондов (MLPA). Второй этап: при отсут-

ствии экзонных делеций или дупликаций в гене DMD 

следует провести секвенирование гена для обнаружения 

малых и точечных мутаций. Возможными методами явля-

ются секвенирование нового поколения (NGS) или метод 

секвенирования по Сенгеру. Предложенный алгоритм 

выявляет 98% мутаций в гене DMD. В случае выявления 

точечных мутаций методом NGS необходимо проводить 

их подтверждение методом прямого секвенирования 

по Сенгеру.

Пациентам с симптомами, характерными для МДД/ МДБ, 

или пациентам без симптомов, но с повышенным уров-

нем КФК (более 2000 Ед/л) показана биопсия мышцы 

и патолого-анатомическое исследование биопсийного 

(операционного) материала мышечной ткани с приме-

нением иммуногистохимических методов на наличие 

дистрофина в случаях сомнительных результатов гене-

тического обследования или невозможности его прове-

дения с целью подтверждения диагноза [1, 2]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5.
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В большинстве случаев генетических методов иссле-

дования достаточно для подтверждения диагноза. 

Всем пациентам с клиническими признаками 

МДД/ МДБ рекомендуется проведение общетерапевти-

ческого биохимического анализа крови (исследование 

уровня общего белка, креатинина, мочевины в крови, 

определение активности АЛТ, АСТ, гамма-глютамилтранс-

феразы (ГГТ) в крови) с целью оценки состояния печени 

и почек [41–45]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

Также при необходимости проводят исследование 

уровня глюкозы, билирубина связанного (конъюгиро-

ванного), билирубина свободного (неконъюгированного) 

в крови, общего кальция, ионизированного кальция, 

неорганического фосфора в крови с целью оценки каль-

циево-фосфорного обмена.

Всем пациентам с клиническими признаками 

МДД/ МДБ рекомендуется общий (клинический) ана-

лиз мочи с целью оценки состояния мочевыводящих 

путей и почек [46]. Уровень убедительности реко-

мендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 4.

Инструментальные диагностические 

исследования

Перечисленные клинико-инструментальные методы 

исследования необходимы для первичной и дифферен-

циальной диагностики болезни.

Пациентам с МДД/МДБ при наличии показаний реко-

мендуется проводить исследование спровоцированных 

дыхательных объемов, неспровоцированных дыхатель-

ных объемов и потоков с целью своевременной диа-

гностики нарушений функции дыхания [13, 29, 47–52]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 4.

Оценка функции внешнего дыхания (ФВД) прово-

дится методом спирометрии ежегодно (или при необ-

ходимости — дважды в год) с 5 лет при возможности 

проведения.

С целью оценки степени поражения мышечной тка-

ни пациентам с МДД/МДБ при постановке диагноза 

и в динамике по показаниям рекомендуется проведе-

ние магнитно-резонансной томографии (МРТ) мышечной 

системы (целевых мышц) [38, 53]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 4.

Данный метод обследования является дополнитель-

ным, проводится по показаниям (с целью дифференци-

альной диагностики, как дополнительный метод под-

тверждения диагноза в сомнительных случаях и анализа 

развития заболевания в динамике). МРТ мышц позво-

ляет визуализировать степень дистрофии и фиброза 

мышечной ткани. Визуализируются характерные паттер-

ны — поражения мышц бедра (максимальное поражение 

приводящих мышц бедра при сохранности тонкой и порт-

няжной мышц) и голени (жировая инфильтрация в кам-

баловидных и малоберцовых мышцах и относительная 

сохранность большеберцовой мышцы) [54].

Пациентам с МДД/МДБ со сколиозом, жалобами 

на боль в пояснице, а также всем пациентам, потеряв-

шим способность ходить, необходимо проведение рентге-

нографии грудного и поясничного отделов позвоночника 

(или компьютерной томография (КТ) позвоночника (один 

отдел)) в боковой проекции с целью оценки степени раз-

вития сколиоза, выявления переломов позвоночника, 

а также с целью определения необходимости лечения 

остеопороза бисфосфонатами, определения необходи-

мости, возможности и объема хирургического вмеша-

тельства [55–59]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — B, уровень достоверности доказательств — 3.

Рентгенография грудного и поясничного отделов 

позвоночника в боковой проекции проводится каждые 

1–2 года у пациентов, принимающих кортикостероиды 

системного действия, и каждые 2–3 года у пациентов, 

не принимающих кортикостероидов системного дей-

ствия [1], а также дважды в год пациентам, потерявшим 

способность ходить, с жалобами на боль в спине, со ско-

лиозом и гиперлордозом.

С целью выявления остеопороза и переломов позво-

ночника, а также при подготовке к терапии бисфосфоната-

ми или ортопедическому хирургическому вмешательству 

пациентам с МДД/МДБ рекомендуется рентгеноденсито-

метрия поясничного отдела позвоночника в боковой про-

екции [55–61]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — B, уровень достоверности доказательств — 3.

Рентгеноденситометрия регулярно проводится детям, 

начиная со второй стадии (ранняя амбулаторная) про-

грессирования заболевания. Для пациентов с МДД/ МДБ 

характерна высокая частота остеопении и переломов 

позвонков и длинных трубчатых костей. Данные риски 

обусловлены мышечной слабостью, приемом кортикосте-

роидов системного действия и низкой подвижностью [1].

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью выявления 

специфического поражения сердца рекомендуется реги-

страция ЭКГ и проведение эхокардиографии (ЭхоКГ) [14, 

28, 36, 55, 57]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5.

Данные методы исследования позволяют выявить 

нарушения частоты сердечных сокращений, ритма и про-

водимости сердца, признаки систолической дисфунк-

ции, дилатационных нарушений, гипертрофии миокарда, 

митральной регургитации. При необходимости возмож-

но проведение МРТ сердца [57] с контрастированием 

для оценки структурных изменений правого и левого 

желудочков, магистральных и периферических сосудов.

Всем пациентам с МДД/МДБ при снижении ЖЕЛ 

менее 50% с целью выявления синдрома обструктивного 

апноэ сна показано проведение пульсоксиметрии во сне 

[36]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

уровень достоверности доказательств — 5.

На амбулаторной стадии может возникнуть необходи-

мость в проведении исследований сна с капнографией, 

особенно при повышении массы тела вследствие тера-

пии кортикостероидами системного действия и при нали-

чии симптомов нарушения дыхания во сне (апноэ сна). 

Исследования сна также могут использоваться как аль-

тернативный метод для мониторинга показателей внеш-

него дыхания у тех пациентов, которым невозможно про-

вести исследование ФВД. Если возможно, пациентам, 

не способным самостоятельно ходить, имеющим симпто-

мы нарушения дыхания во сне, исследования сна следует 

проводить не реже одного раза в год.

Проведение кардиореспираторного мониторинга 

(дистанционное наблюдение за показателями частоты 

сердечных сокращений и дистанционное наблюдение 

за функциональными показателями внешнего дыхания) 

в стационаре необходимо всем пациентам с МДД/МДБ 

при наличии жалоб, соответствующих гипоксемии (днев-

ная сонливость, головные боли, утомляемость, ночные 

кошмары, необъяснимое снижение массы тела при адек-

ватном питании), и/или данных о снижении форсиро-

ванной жизненной емкости легких (ФЖЕЛ) менее 50%, 

и/ или выявлении снижения сатурации по данным ночной 

пульсоксиметрии менее 94% с целью выявления синдро-
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ма обструктивного апноэ сна [36]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — C, уровень достоверности 

доказательств — 5.

Кардиореспираторное мониторирование проводится 

для оценки ритма сердца, уровня сатурации (насыщения 

крови кислородом), числа остановок дыхания в ночное 

время. Данное исследование важно для фиксации факта 

хронической дыхательной недостаточности и для реше-

ния вопроса о необходимости дополнительной респира-

торной поддержки.

Иные диагностические исследования

При наличии показаний для определения объема 

необходимой паллиативной помощи рекомендуются 

первичные консультации врачей и иных специалистов 

из медицинской организации или ее структурного под-

разделения, оказывающего специализированную пал-

лиативную медицинскую помощь детям с МДД/МДБ 

[36, 50, 62, 63]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5.

Консультация относительно паллиативной медицин-

ской помощи может оказываться на всех этапах веде-

ния пациента с МДД/МДБ: при постановке диагноза, 

во время принятия ключевых терапевтических решений, 

при возникновении жизнеугрожающих состояний, а так-

же в терминальной фазе заболевания.

При наличии показаний для определения объема 

необходимой паллиативной помощи и оценки ее эффек-

тивности рекомендуются повторные консультации вра-

чей и иных специалистов из медицинской организации 

или ее структурного подразделения, оказывающего спе-

циализированную паллиативную медицинскую помощь 

детям с МДД/МДБ [36, 50, 62, 63]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5.

Всем детям с прогрессирующей МДД и прогрес-

сирующей МДБ рекомендуется включение плановой 

оценки боли согласно шкалам, соответствующим воз-

расту и уровню нервно-психического развития ребенка, 

для подбора обезболивания [64]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 4.

Выбор методов оценки боли (в том числе шкалы 

оценки боли) осуществляет лечащий врач в зависимости 

от возраста и клинического статуса ребенка.

С целью оценки моторных функций, выносливости, 

динамики и прогнозирования течения заболевания всем 

амбулаторным пациентам с МДД/МДБ рекомендует-

ся проведение теста 6-минутной ходьбы [12, 65–69]. 

Уровень убедительности рекомендаций — В, уро-

вень достоверности доказательств — 3.

Всем амбулаторным пациентам с МДД/МДБ с целью 

оценки моторных функций и прогнозирования течения 

заболевания показано проведение функциональных 

тестов на время: подъем из положения сидя/лежа, подъ-

ем/спуск на 4 ступени, ходьба/бег на 10 метров [66]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

С целью определения максимального объема дви-

жений в суставах и выявления наличия развивающихся 

контрактур всем пациентам с МДД/МДБ рекомендует-

ся измерение подвижности сустава (углометрия), опре-

деление объема пассивного движения одного сустава 

в одной плоскости, определение объема активного дви-

жения одного сустава в одной плоскости [2, 70]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 4.

Всем пациентам с клиническими признаками 

МДД/ МДБ при постановке диагноза необходимо при-

менять мультидисциплинарный подход с целью совмест-

ного ведения пациента специалистами разных профи-

лей, так как заболевание характеризуется поражением 

многих органов и систем и требует комплексной терапии 

[1, 71]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. Кроме 

того, необходима разработка индивидуальной програм-

мы логопедической реабилитации.

ЛЕЧЕНИЕ
Лечение МДД/МДБ включает как патогенетическое 

лечение, так и проведение симптоматической терапии. 

Ведение пациентов с МДД предполагает мультидис-

циплинарный подход с обязательным участием врача-

педиатра / врача общей практики (семейного врача) / 

врача-терапевта, врача-генетика, врача-невролога, 

врача-пульмонолога, врача-кардиолога детского, вра-

ча-кардиолога, врача-гастроэнтеролога, врача-эндо-

кринолога детского, врача-эндокринолога, врача трав-

матолога-ортопеда, врача-диетолога, врача-психиатра, 

врача-офтальмолога, врача анестезиолога-реанимато-

лога, медицинского психолога, врача по лечебной физ-

культуре (или врача-физиотерапевта, врача физической 

и реабилитационной медицины), врача по паллиативной 

медицинской помощи, специалиста по медицинской реа-

билитации и врачей других специальностей, имеющих 

опыт в лечении этого редкого заболевания. При наличии 

симптомов поражения органов-мишеней необходима 

консультация профильного специалиста.

Медикаментозная терапия

Патогенетическое лечение

Амбулаторным пациентам с МДД старше 2 лет, у кото-

рых молекулярно-генетическое исследование выявило 

нонсенс-мутацию (замена кодона, кодирующего ами-

нокислоту, на стоп-кодон), рекомендуется применение 

лекарственного препарата аталурен с целью проведе-

ния патогенетической терапии [2, 60, 72–74]. Уровень 

убедительности рекомендаций — А, уровень досто-

верности доказательств — 2.

Амбулаторный пациент — это пациент, способный 

к самостоятельной ходьбе. Предлагается в реальной кли-

нической практике трактовать «амбулаторность» больных 

МДД как способность ходить без использования вспо-

могательных средств и без указания дистанции и вре-

мени, а «потерей амбулаторности» считать состояние, 

при котором пациент вынужден постоянно использовать 

инвалидное кресло для передвижения — как вне дома, 

так и в домашних условиях. Нонсенс-мутация ДНК про-

является образованием преждевременного стоп-кодона 

в матричной РНК (мРНК). В результате нарушается синтез 

полноразмерного белка дистрофина. Нонсенс-мутация 

выявляется у 18–20% российских пациентов с МДД. 

Аталурен действует на этапе трансляции белка в рибо-

соме, позволяет считывать информацию с мРНК, несмо-

тря на наличие в ней преждевременного стоп-кодона, 

и синтезировать полноразмерный белок. Аталурен пред-

назначен для лечения амбулаторных пациентов с МДД, 

вызванной нонсенс-мутацией в гене дистрофина, от 2 лет 

и старше. Принимается перорально. Рекомендуемая 

дозировка составляет 40 мг/ кг/ сут (10 мг/кг утром, 

10 мг/кг днем, 20 мг/ кг вечером) [75]. Интервал между 

утренней, дневной и вечерней дозой должен составлять 

6 ч. Интервал между вечерней и утренней дозой должен 

составлять 12 ч. При потере амбулаторности коррек-
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ция дозировки не требуется. Последние опубликован-

ные данные, отражающие опыт применения аталурена 

в реальной клинической практике, продемонстрировали, 

что применение препарата приводит к увеличению про-

должительности самостоятельной ходьбы у пациентов 

в среднем на 5,4 года по сравнению с пациентами, полу-

чающими только стандартную терапию (p < 0,0001) [12, 

76]. Кроме того, в группе, получающей аталурен, только 

20% пациентов утратили способность самостоятельно 

передвигаться по сравнению с 62% в группе, получав-

шей только стандартную терапию. Также только у 3,3% 

пациентов, получавших аталурен, показатель ФЖЕЛ был 

менее 60%, в то время как в группе получавших только 

стандартную терапию показатель ФЖЕЛ менее 60% был 

у 36,5% пациентов (p <0,0001), что говорит о способно-

сти аталурена длительно сохранять дыхательную функ-

цию у пациентов с МДД [72].

Терапия кортикостероидами

системного действия

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью снижения вос-

палительных процессов, замедления утраты мышечной 

силы и функций, уменьшения риска развития орто-

педических осложнений, стабилизации функциональ-

ного состояния дыхательной и сердечно-сосудистой 

систем рекомендуется назначение терапии препаратом 

преднизолон в дозе 0,75 мг/кг/сут перорально после 

завершения формирования двигательных навыков, 

но до начала угасания моторных функций (на стадии 

плато) [2, 12, 36, 38, 77, 78]. Уровень убедительности 

рекомендаций — А, уровень достоверности доказа-

тельств — 1.

Кортикостероиды системного действия являются 

по-прежнему «золотым стандартом» лечения пациен-

тов с МДД и изменили естественное течение забо-

левания за счет замедления прогрессирования ухуд-

шения двигательных и легочных функций, уменьшения 

количества ортопедических осложнений и операций 

на позвоночнике, а также увеличения продолжительно-

сти жизни. Положительные эффекты кортикостероидов 

системного действия объясняются их противовоспали-

тельной активностью, особенно в мышцах с низким уров-

нем дистрофина, что помогает сохранить способность 

к передвижению за счет задержки развития разрушения 

мышц [79]. Глюкокортикоиды уменьшают некроз мышц 

и воспаление за счет модулирования клеточного отве-

та на воспаление, усиливают пролиферацию миоген-

ных стволовых клеток-предшественников (миобластов) 

и таким образом повышают регенерацию и рост мышц, 

снижают скорость распада мышечных клеток, модифи-

цируют транскрипцию, повышая экспрессию дистрофина 

в пораженных мышечных волокнах или увеличивая син-

тез синергических молекул, таких как мышечные гли-

копротеины, которые дополняют действие дистрофина, 

обладают иммунодепрессивной функцией, снижая коли-

чество Т-клеток [80]. Масштабные исследования про-

демонстрировали, что применение кортикостероидов 

системного действия продлевает амбулаторное состоя-

ние пациентов с МДД в среднем на 3–5 лет [72].

Начало гормональной терапии зависит от фазы раз-

вития двигательной функции ребенка, первоначального 

физического статуса, наличия ранних осложнений, фор-

мы и течения заболевания. Терапия кортикостероидами 

системного действия не показана ребенку, у которо-

го продолжают формироваться двигательные навыки, 

особенно если он младше 2 лет. В типичном случае 

у мальчика с МДД двигательные навыки продолжают 

развиваться до возраста 4–6 лет, хотя и более медлен-

ными темпами, чем у его ровесников. Начало приема 

кортикостероидов системного действия до 7 лет ока-

зывает наиболее выраженный эффект на способность 

и продолжительность самостоятельного передвижения 

[68]. Эффективность гормональной терапии зависит 

от физиологических особенностей детского организма, 

индивидуальной переносимости, адекватного подбора 

суточной дозы и режима, мониторинга и контроля побоч-

ных эффектов. При непереносимости преднизолона воз-

можно применение других кортикостероидов системного 

действия [12, 77, 78].

При непереносимости регулярной терапии предни-

золоном пациентам с МДД/МДБ рекомендуется про-

водить терапию по интермиттирующим схемам (через 

день, по выходным, 10 дней прием, 10 дней перерыв) 

с целью снижения частоты развития побочных эффектов 

и повышения приверженности лечению [2, 77]. Показан 

следующий режим дозирования: доза глюкокортикоидов 

увеличивается до набора пациентом веса в 40 кг, то есть 

максимальная доза составляет 30 мг в день. Если наблю-

даются непереносимые побочные эффекты, дозировку 

следует постепенно уменьшить на 20–25% [1]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5.

Терапия кортикостероидами системного действия 

должна проводиться на регулярной основе. Наиболее 

исследованным и рекомендуемым является регулярный 

ежедневный прием преднизолона. 

При переходе на неамбулаторную стадию заболева-

ния всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется продол-

жить применение глюкокортикоидов, но в уменьшенной 

дозировке с целью снижения вероятности развития 

побочного действия гормонов [1, 2, 12, 77]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5.

Начало терапии глюкокортикоидами на неамбула-

торном этапе также является обоснованным [2]. В кли-

нической практике наиболее часто дозы преднизолона 

снижаются до 0,3 мг/кг/сут.

В случаях, не поддающихся контролю, или в случаях 

непереносимости побочных эффектов глюкокортикои-

дов пациентам с МДД/МДБ рекомендуются снижение 

дозировки на 25–30% либо переход на интермиттирую-

щую терапию с целью уменьшения побочных эффектов 

действия гормонов [1, 2, 75]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 3.

Пациентам с МДД/МДБ на неполной дозе кортикосте-

роидов системного действия в случае ухудшения функци-

онального состояния показано повышение дозы корти-

костероидов системного действия до рекомендованной 

ежедневной дозы на массу тела с целью улучшения/ста-

билизации состояния [2, 12, 75, 77, 78]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5. Ежедневная доза для преднизоло-

на — 0,75 мг/кг [2, 12, 36, 38, 77, 78].

Не рекомендуется резкое прерывание терапии 

глюкокортикоидами во избежание возможного разви-

тия острой надпочечниковой недостаточности [2, 75]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Снижение дозировки глюкокортикоидов должно про-

исходить в соответствии со стандартным протоколом 

отмены кортикостероидов системного действия [75]. 

С родителями должна быть проведена разъяснительная 

беседа о невозможности резкой отмены кортикосте-
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роида системного действия. Необходимо постепенное 

снижение дозы препарата на 20–25% каждые 2 нед 

до полной его отмены.

В случае развития синдрома острой надпочечниковой 

недостаточности в результате резкой отмены глюкокор-

тикоидов с целью купирования данного состояния паци-

ентам с МДД/МДБ рекомендуется экстренное введение 

гидрокортизона внутримышечно [2, 12, 78]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5. Детям до 2 лет гидрокор-

тизон вводится в дозе 50 мг. Детям после 2 лет — в дозе 

100 мг. Стресс-дозы гидрокортизона 50–100 мг/ м2/ сут 

могут потребоваться пациентам, получавшим более 

12 мг/м2 преднизолона в сутки.

Симптоматическое лечение

Всем пациентам с МДД с возраста 6 лет (ранее — 

при наличии показаний) независимо от наличия сердеч-

но-сосудистых нарушений с целью профилактики разви-

тия кардиомиопатии показано назначение препаратов 

группы «Ингибиторы АПФ» [14–25]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — C, уровень достоверности 

доказательств — 5. 

Для пациентов с МДБ данные препараты назнача-

ются при выявлении патологических изменений на ЭКГ 

или ЭхоКГ. На сегодняшний день мнения о начале при-

менения ингибиторов АПФ и антагонистов рецепторов 

ангиотензина II у пациентов с МДД без патологических 

нарушений сердечно-сосудистой системы разнятся. Тем 

не менее, было продемонстрировано, что раннее нача-

ло терапии ингибиторами АПФ даже при отсутствии 

видимой сердечной патологии приводит к замедлению 

развития сердечно-сосудистых нарушений у этой группы 

пациентов. Для подбора терапии требуется консультация 

врача-кардиолога / врача-кардиолога детского [19, 27, 

28, 36, 81].

Назначение препаратов группы «Бета-

адреноблокаторы» (предпочтение отдается препаратам 

24-часового действия для увеличения приверженности 

терапии) показано пациентам с МДД/МДБ, имеющим 

жалобы на постоянно учащенное сердцебиение, и/или 

имеющим по данным исследования синусовую тахикар-

дию в течение суток, и/или систолическую миокардиаль-

ную дисфункцию, и/или дилатационное ремоделирова-

ние миокарда, и/или клинические признаки сердечной 

недостаточности, с целью коррекции данных нарушений 

[2, 14–25, 34]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — B, уровень достоверности доказательств — 3.

Указанная терапия должна проводиться в соответ-

ствии с разработанными клиническими рекомендациями. 

На сегодняшний день не существует специфических кли-

нических рекомендаций для лечения сердечно-сосуди-

стой патологии у пациентов с МДД, ввиду чего коррекция 

данных нарушений проводится в соответствии с общими 

рекомендациями по лечению сердечно-сосудистых нару-

шений. Так, например, при признаках желудочковой дис-

функции показано назначение бета-адреноблокаторов, 

при явных признаках сердечной недостаточности может 

быть рассмотрено применение препаратов из группы 

диуретиков, антагонистов альдостерона [19, 34, 36, 55, 

81]. Для подбора терапии необходима консультация вра-

ча-кардиолога / врача-кардиолога детского.

Пациентам с МДД/МДБ, имеющим нарушения ритма 

сердца, рекомендуется проводить подбор антиаритмиче-

ской терапии согласно действующим кардиологическим 

клиническим рекомендациям по конкретным наруше-

ниям ритма сердца с целью коррекции указанных нару-

шений [14–25]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5. 

Для подбора терапии необходима консультация врача-

кардиолога / врача-кардиолога детского.

Пациентам с МДД/МДБ, имеющим систолическую 

миокардиальную дисфункцию с клиническими проявле-

ниями сердечной недостаточности, показано проведе-

ние терапии препаратами группы «Антагонисты альдо-

стерона» с целью коррекции данного состояния [14–25]. 

Уровень убедительности рекомендаций — C, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Для подбо-

ра терапии необходима консультация врача-кардиоло-

га / врача-кардиолога детского.

Пациентам с МДД/МДБ, имеющим систолическую 

миокардиальную дисфункцию с клиническими проявле-

ниями сердечной недостаточности, с целью коррекции 

данного состояния рекомендуется проводить терапию 

препаратами из группы диуретиков [14–25]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5. Для подбора терапии 

необходима консультация врача-кардиолога / врача-

кардиолога детского.

Сразу после установления диагноза заболевания 

с целью профилактики остеопении всем пациентам 

с МДД/МДБ рекомендуется проведение исследования 

уровня 1,25-OH витамина D в крови и при его снижении 

назначение препаратов группы «Витамин D и его анало-

ги» по схемам, разработанным для коррекции дефицита 

витамина D2 или дефицита витамина D3 при МДД [2, 17]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Поддержание оптимального уровня витамина D 

(30–50 нг/мл / 75–125 нмоль/л) на протяжении всего 

жизненного цикла МДД положительно влияет на тече-

ние заболевания и качество жизни больных. Основные 

клинические результаты устранения дефицита витами-

на D — предупреждение развития остеопороза (особен-

но после начала приема глюкокортикоидов), переломов 

трубчатых костей и позвонков, продление способно-

сти ходить, большая эффективность терапии бисфосфо-

натами, включая уменьшение количества осложнений 

при первичном применении и некрозов нижней челюсти, 

положительное влияние на выраженность симптомов 

аутистического спектра. Для больных с многолетней 

терапией глюкокортикоидами, нарушением метаболиз-

ма и вовлечением печени в патологический процесс 

возможен пересмотр терапии для более эффективного 

восполнения дефицита витамина D [82].

При возникновении признаков остеопении и ком-

прессионных переломов позвонков (зачастую бессим-

птомных или не связанных с тяжелой травмой) либо 

переломов длинных костей с целью коррекции данных 

состояний пациентам с МДД/МДБ рекомендуется про-

ведение терапии препаратами из группы бисфосфонатов 

[56, 83]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 4.

Переломы позвонков, не вызванные тяжелой трав-

мой, и переломы длинных костей являются клинически-

ми проявлениями повышенной хрупкости костной ткани 

[56, 83]. Для рассмотрения вопросов о необходимости 

назначения терапии и о целесообразном способе при-

ема препаратов необходима консультация врача-эндо-

кринолога / врача-эндокринолога детского.

Пациентам с МДД и подтвержденным гипогонадиз-

мом с возраста 14 лет с целью нормализации гор-

монального статуса рекомендуется проведение вра-

чом-эндокринологом заместительной гормональной 
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терапии тестостероном (группа препаратов «Производные 

3-оксоандрост-4-ена») [2, 84–87]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5.

Лечение должно быть согласовано с врачом-эндокри-

нологом / врачом-эндокринологом детским. При выра-

женной задержке полового созревания у пациентов, 

получающих терапию глюкокортикоидами, терапия тесто-

стероном может быть рассмотрена с 12 лет. Недавний 

систематический анализ продемонстрировал, что тера-

пия тестостероном в целом хорошо переносится паци-

ентами с МДД, а преимущества данного лечения превос-

ходят возможные риски развития побочных эффектов. 

Заместительная терапия тестостероном должна быть 

начата с небольших доз с медленным повышением 

до стандартной дозировки [84].

Немедикаментозное лечение

При появлении сложностей с глотанием пациентам 

с МДД рекомендуется зондовое кормление (кормление 

тяжелобольного пациента через интестинальный зонд) 

или совмещение перорального и зондового питания (при 

сохранении адекватного глотания и отсутствии поперхи-

вания) с целью нормализации режима и процесса пита-

ния [2]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

уровень достоверности доказательств — 5.

При сохранении рефлюкса и высоком риске аспира-

ции пациентам с МДД рекомендуется назодуоденаль-

ное зондовое кормление (установка назогастрального 

зонда, кормление тяжелобольного пациента через рот 

и/или назогастральный зонд) с целью нормализации 

режима и процесса питания [2]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — C, уровень достоверности 

доказательств — 5.

В случае признаков выраженной дисфагии, аспира-

ции, выраженного снижения массы тела или истощения 

пациентам с МДД рекомендуется установка гастростомы 

(гастростомия) с целью нормализации режима и процесса 

питания [2, 88]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

Пациентам с МДД рекомендуется регулярная и уме-

ренная физическая активность под контролем роди-

телей / законных представителей, врача физической 

и реабилитационной медицины или врача, выполняюще-

го его функцию (специалиста по медицинской реабили-

тации: врача по лечебной физкультуре и др.), адекватная 

состоянию и стадии заболевания с целью обеспечения 

надлежащей физической активности и предупреждения 

возникновения контрактур [2]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5. Необходима консультация врача 

физической и реабилитационной медицины или врача, 

выполняющего его функцию (специалиста по медицин-

ской реабилитации: врача по лечебной физкультуре 

и др.).

При выявленном снижении ФВД ≤ 60% пациентам 

с МДД/МБД с целью нормализации респираторной 

функции рекомендуется использование специальных 

средств (мешок для дыхательного контура многоразово-

го использования — мешок Амбу), устройств для механи-

ческой инсуфляции-эксуфляции (инсуфлятор-аспиратор) 

[36, 52, 89–91]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4. 

Данное лечение обычно начинают на ранней неамбула-

торной стадии.

При ФЖЕЛ ≤ 50%, пиковой объемной скорости выдо-

ха (ПОСвыд) < 270 л/мин или максимальном экспира-

торном давлении < 60 см H2O с целью нормализации 

респираторной функции пациентам с МДД рекомендует-

ся использование ручных или механических приборов, 

облегчающих откашливание (инсуфлятора-аспиратора), 

и ручных компрессий грудной клетки или дыхательных 

упражнений, обеспечивающих дренирование, в комби-

нации с медицинским электрическим аспиратором (аспи-

ратор назальный с электропитанием) [36, 52, 89–91]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Использование откашливателей является крайне 

важным, так как слабость дыхательной мускулатуры 

приводит к невозможности нормально откашляться 

и повышенному риску развития ателектазов, пневмо-

нии, нарушению диффузионно-перфузионного соот-

ношения и прогрессии дыхательной недостаточности. 

Откашливатель обычно начинают применять в конце 

ранней неамбулаторной — начале поздней неамбулатор-

ной стадии болезни.

В случае возникновения симптомов ночной гиповен-

тиляции или других дыхательных нарушений во время 

сна и при ФЖЕЛ ≤ 50%, максимальном инспираторном 

давлении < 60 см H2O, сатурации О2 на момент пробуж-

дения < 95% или парциальном давлении СО2 > 45 мм рт. 

ст. пациентам с МДД/МДБ в ночное время рекоменду-

ется проведение вспомогательной искусственной вен-

тиляции легких с целью нормализации респираторной 

функции [36, 52]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5. 

Данные мероприятия обычно необходимы на поздней 

неамбулаторной стадии заболевания.

Неинвазивная вентиляция с двухуровневым положи-

тельным давлением (BiPAP) пациентам с МДД/МДБ реко-

мендуется в случае, если, несмотря на ночную вспомога-

тельную искусственную вентиляцию легких, сохраняется 

сатурация О2 < 95% или парциальное давление СО2 > 

45 мм рт. ст. в дневное время, с целью профилактики 

гипотрофии грудной клетки, облегчения одышки и борь-

бы с гиповентиляцией [36]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Данные мероприятия обычно необходимы 

на поздней неамбулаторной стадии заболевания.

Хирургическое лечение

С целью коррекции ортопедических нарушений паци-

ентам с МДД/МДБ на амбулаторной стадии заболевания 

рекомендуется проведение пластики ахиллова сухожи-

лия [36]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

уровень достоверности доказательств — 5.

Операции на стопе и ахилловом сухожилии 

для коррекции эквиноварусной деформации направле-

ны на увеличение объема движений в голеностопном 

суставе и улучшение ходьбы пациентов. Эти операции 

показаны при сохранной силе четырехглавой мышцы 

бедра. Вмешательства на тазобедренном и коленном 

суставах обычно не рекомендуются.

Не рекомендуется проведение оперативного лечения 

эквиноварусной деформации (артродез стопы и голе-

ностопного сустава) пациентам с МДД/МДБ с целью 

улучшения позиционирования стоп в инвалидном кресле 

и для ношения обуви на ранней неамбулаторной стадии 

в связи с невозможностью самостоятельной ходьбы 

[36]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

(уровень достоверности доказательств — 5. Данное 

вмешательство может быть сделано исключительно 

при индивидуальных потенциальных возможностях вер-

тикализации пациента после операции.
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Проведение оперативного лечения (артродез позво-

ночника (спондилодез) с использованием видеоэндо-

скопических технологий) пациентам с МДД/МДБ реко-

мендуется в случае наличия искривления позвоночного 

столба более 20° с целью коррекции сколиоза и улуч-

шения качества жизни [36, 92, 93]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 4.

Проведение артродеза позвоночника (спондилоде-

за) с использованием видеоэндоскопических технологий 

рекомендуется пациентам с МДД/МДБ на неамбулатор-

ной стадии, имеющим искривление позвоночного столба 

20–30°, не достигшим пубертата и не получавшим тера-

пию глюкокортикоидами, с целью улучшения качества 

жизни [36, 93, 94]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

У данной группы пациентов указанная операция явля-

ется целесообразной в связи с высоким риском прогрес-

сирования сколиоза. Передний спондилодез, как прави-

ло, не требуется, так как спондилодез обычно проводят 

во второй декаде, когда ожидается незначительный 

дополнительный продольный рост позвоночника.

У пациентов с МДД/МДБ на поздней амбулатор-

ной стадии рекомендуется избегать хирургических вме-

шательств, направленных на коррекцию контрактур. 

Исключение составляют наличие выраженного болевого 

синдрома, нарушения целостности кожных покровов, 

выраженного дискомфорта в связи с неправильным 

позиционированием. В перечисленных случаях хирур-

гическое вмешательство допустимо с целью профилак-

тики осложнений и ухудшения состояния опорно-двига-

тельного аппарата [36, 94]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

С целью лечения конечных стадий сердечной недо-

статочности, улучшения прогноза и качества жизни 

рекомендуется определять показания к процедуре 

искусственного кровообращения и/или трансплантации 

сердца пациентам с МДД/МДБ с быстро прогрессирую-

щей сердечной недостаточностью до III–IV функциональ-

ного класса и резистентностью к проводимой терапии 

[14–25, 95]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5.

При проведении хирургического вмешательства 

пациентам с МДД/МДБ рекомендуется применение 

тотальной внутривенной анестезии с целью профилак-

тики возникновения осложнений во время наркоза [36]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Применение комбинированного эндотрахеального 

наркоза повышает риск развития рабдомиолиза и гипер-

калиемии. Применение суксаметония хлорида данным 

пациентам строго противопоказано (возможно развитие 

рабдомиолиза и гиперкалиемии) [96]. Проведение реги-

онарных методов анестезии (эпидуральная анестезия, 

спинальная анестезия, спинально-эпидуральная ане-

стезия) может быть затруднено вследствие искривления 

позвоночника. Перед любым хирургическим вмешатель-

ством необходима консультация врача-пульмонолога 

и врача-кардиолога / врача-кардиолога детского. Кроме 

того, необходимо обратить внимание, что у пациентов 

с МДД/МДБ повышен риск развития сердечной и дыха-

тельной недостаточности во время и после операции.

Паллиативная медицинская помощь

Паллиативная помощь — подход, целью которого 

является улучшение качества жизни пациентов и членов 

их семей, оказавшихся перед лицом жизнеугрожающего 

заболевания. Эта цель достигается путем предупрежде-

ния и облегчения страданий благодаря раннему выяв-

лению, тщательной оценке и купированию боли и других 

тягостных физических симптомов, а также оказанию 

психосоциальной и духовной поддержки [97]. Главная 

задача паллиативной помощи — достижение, поддерж-

ка, сохранение и повышение, насколько это возможно, 

качества жизни пациента. Однако определить, что такое 

«качество жизни», может только сам пациент, нуждаю-

щийся в паллиативной помощи [98]. Важно не противо-

поставлять паллиативную помощь и активное (интервен-

ционное) лечение, а взаимно их дополнять.

Оказание доступной паллиативной медицинской 

помощи детям с МДД/МДБ, комплексно осуществляе-

мой сотрудниками медицинских организаций и их под-

разделений, оказывающих специализированную пал-

лиативную медицинскую помощь детям, рекомендуется 

в регулярном взаимодействии с семьей для обеспечения 

потребностей пациента и его законных представителей 

на различных этапах заболевания [50, 63, 64]. Уровень 

убедительности рекомендаций — C, уровень досто-

верности доказательств — 5.

Пациентам с прогрессирующей МДД и прогресси-

рующей МДБ, нуждающимся в оказании паллиативной 

медицинской помощи, необходимо проводить патронаж 

выездной патронажной бригадой отделения выездной 

патронажной паллиативной медицинской помощи детям 

с целью оказания паллиативной специализированной 

медицинской помощи [99–101]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 4.

МЕДИЦИНСКАЯ РЕАБИЛИТАЦИЯ
В настоящее время доказано, что регулярная умерен-

ная физическая нагрузка, физическая терапия и реаби-

литация пациентов способны изменить траекторию есте-

ственного течения МДД/МДБ: продлить способность 

к самостоятельному передвижению, предотвратить раз-

витие тяжелых инвалидизирующих контрактур и ослож-

нений, повысить продолжительность и качество жизни 

пациентов, улучшить их функциональный и социальный 

статус. Реализация этой концепции возможна только 

в формате персонализированной физической терапии 

и реабилитации.

Цели необходимо определять как при повседневной 

работе с ребенком — более долгосрочные цели, так 

и с каждым приходом ребенка на курс реабилитации 

в реабилитационный центр — краткосрочные и отсро-

ченные цели.

Реабилитация пациентов с МДД/МДБ — каждоднев-

ная многолетняя работа семьи. Медики могут оценить 

состояние, задать вектор движения, составить список 

процедур и обучить, но обязательна ежедневная рабо-

та семьи. Необходимо всемерно поддерживать семьи, 

с тем чтобы они понимали необходимость каждодневной 

работы с ребенком и делали назначенные процедуры 

без ошибок.

Для оказания данного вида помощи требуется уча-

стие врача физической и реабилитационной медицины, 

врача по медицинской реабилитации или другого врача, 

выполняющего функцию специалиста по медицинской 

реабилитации (врача по лечебной физкультуре, врача-

физиотерапевта, врача-рефлексотерапевта, врача трав-

матолога-ортопеда, врача-невролога и др.). Врач физиче-

ской и реабилитационной медицины, врач по медицинской 

реабилитации или врач, выполняющий его функцию, 
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осуществляют мониторинг и применение программ реа-

билитации, адаптацию/настройку под индивидуальные 

потребности пациента в соответствии с Международной 

классификацией функционирования, ограничений жизне-

деятельности и здоровья (МКФ) в зависимости от стадии 

заболевания, уровня мобильности и наличия/отсутствия 

сопутствующих заболеваний [102].

При необходимости к консультированию и реабилита-

ционной помощи подключаются врач-нейрохирург, врач 

сурдолог-оториноларинголог, а также логопед, дефекто-

лог и другие специалисты.

Пациентам с МДД/МДБ необходима максималь-

ная поддержка функций скелетно-мышечного аппарата 

для предупреждения и минимизации вторичных ослож-

нений (развитие контрактур, мышечных атрофий, ком-

пенсаторной деформации скелета, остеопении, остео-

пороза). Показаны регулярные умеренные физические 

нагрузки. При проведении реабилитационных мероприя-

тий следует избегать чрезмерных (максимальных) нагру-

зок, эксцентрических упражнений с высоким сопротив-

лением [103].

Методы реабилитации МДД/МДБ делятся на нетех-

нические (к ним относятся физическая терапия — лечеб-

ная физкультура, ходьба, плавание, велосипед и др.) 

и технические (ортезирование конечностей), а также 

механические и роботизированные методы (механоте-

рапия, вертикализация, применение реабилитационных 

тренажеров).

При проведении реабилитационных мероприятий 

необходимо:

• стараться встроить физическую терапию и регуляр-

ную физическую активность в повседневную актив-

ность ребенка, сформировать на их основе образ его 

жизни;

• учитывать, что доминирующим симптомом у детей 

является усталость, а значит — распределять физи-

ческую нагрузку на весь день («понемногу, но часто»);

• действовать упреждающим образом — ставить цели 

реабилитации на ближайшие несколько месяцев 

с учетом текущего скелетно-мышечного статуса паци-

ента и прогнозируемых ухудшений.

Реабилитационные программы

В зависимости от ведущих клинических симптомов 

пациентам с МДД/МДБ могут быть назначены различ-

ные реабилитационные программы.

1. Методы физической реабилитации:

• активное и пассивное растягивание (самостоятель-

ное и с посторонней помощью) 5–6 раз в неделю 

не менее 60 с на каждую мышечную группу;

• длительное вытяжение с использованием позицио-

нирования, шинирования;

• ортезирование и тейпирование;

• приспособления для вертикализации (вертикализа-

тор, кровать-вертикализатор, параподиум-вертика-

лизатор), ходьбы и ортопедическая обувь;

• кинезиотерапия, в том числе гидрокинезиотера-

пия (лечебная физкультура в бассейне; проводится 

при температуре воды 30–33 °С, что является опти-

мальными температурными рамками для наилучше-

го метаболизма мышц) при заболеваниях сердца 

и перикарда, гидрокинезиотерапия с использовани-

ем подводных тренажеров при заболеваниях сердца 

и перикарда;

• механотерапия, безнагрузочные мотометоды (меха-

нотерапия, роботизированная механотерапия, аппа-

ратные стато-кинетические нагрузки, лечебная физ-

культура с использованием тренажера, лечебная 

механотерапия в воде), тренировки с биологической 

обратной связью по координации движений (ста-

билоплатформа) для поддержания функциональных 

возможностей мышц и улучшения координации дви-

жений, тренировки с биологической обратной связью 

по опорной реакции, упражнения лечебной физкуль-

туры с использованием подвесных систем, имитация 

ходьбы со стабилизацией, балансотерапия.

2. Физические нагрузки: для предотвращения атро-

фии и вторичных осложнений пациенты с сохранной 

способностью к самостоятельному передвижению 

и пациенты на ранней стадии потери способности 

к самостоятельному передвижению должны регуляр-

но заниматься укреплением мышц в субмаксималь-

ном (легком) режиме под наблюдением инструкторов, 

медицинского персонала или обученных родителей.

3. Лечебная физкультура: 

• при заболеваниях сердца и перикарда: индивиду-

альные занятия лечебной физкультурой, групповые 

занятия лечебной физкультурой, лечебная физкуль-

тура с биологической обратной связью, лечебная 

физкультура с использованием тренажеров, трени-

ровка с биологической обратной связью по спирогра-

фическим показателям, тренировка с биологической 

обратной связью по гемодинамическим показателям 

(артериальное давление);

• при заболеваниях бронхолегочной системы: инди-

видуальное занятие лечебной физкультурой, группо-

вое занятие лечебной физкультурой, механотерапия, 

механотерапия на простейших механотерапевтиче-

ских аппаратах, механотерапия на блоковых механо-

терапевтических аппаратах, лечебная физкультура 

с биологической обратной связью, тренировка с био-

логической обратной связью по динамографическим 

показателям (по силе), тренировка с биологической 

обратной связью по опорной реакции, тренировка 

с биологической обратной связью по подографи-

ческим показателям, тренировка с биологической 

обратной связью по кинезиологическому образцу, 

тренировка с биологической обратной связью по спи-

рографическим показателям, тренировка с биоло-

гической обратной связью по гемодинамическим 

показателям (артериальное давление), лечебная 

физкультура с использованием аппаратов и трена-

жеров;

• при афазии, дизартрии: индивидуальное занятие 

лечебной физкультурой, тренировка с биологической 

обратной связью по электромиографии, тренировка 

с биологической обратной связью по электроэнцефа-

лографии, тренировка с биологической обратной свя-

зью по спирографическим показателям, тренировка 

с биологической обратной связью по гемодинамиче-

ским показателям (артериальное давление);

• при дисфагии: тренировка с биологической обратной 

связью по электромиографии [104];

• восстанавливающие упражнения рекреационной 

направленности.

4. Логопедические занятия при наличии нарушений 

речи, глотания, жевания, саливации.

5. Сурдологическое сопровождение при нарушении 

слуха.

6. Дефектологические занятия при наличии когнитив-

ных нарушений.

7. Физиотерапевтические методы реабилитации:

• локальные тепловые процедуры: аппликации озе-

керита, парафина, бальнеопроцедуры, термальные 
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ванночки (например, парафино-озокеритовая аппли-

кация), воздействие парафином на кисти или стопы 

(парафиновая ванночка), ванны минеральные лечеб-

ные;

• иглорефлексотерапия.

8. Хирургическое вмешательство при наличии скелет-

ных деформаций (согласно соответствующим клини-

ческим рекомендациям) — см. раздел «Хирургическое 

лечение».

9. Вспомогательные приспособления для компенсации 

функций и адаптации:

• кресла-коляски, управляемые пациентом, кресла-

коляски, управляемые пациентом / сопровождаю-

щим лицом (ручные кресла-коляски);

• кресла-коляски с электродвигателем, управляемые 

пациентом / сопровождающим лицом (моторизиро-

ванные кресла-коляски);

• кровати с электроприводом адаптационные, кро-

вати адаптационные с ручным управлением, крова-

ти больничные механические, кровати больничные 

с гидравлическим приводом, кровати больничные 

стандартные с электроприводом (автоматически 

регулируемые кровати) [105].

При формулировании реабилитационного диагноза 

по МКФ и разработке индивидуальной реабилитацион-

ной программы важно ранжировать пациентов по степе-

ни мобильности:

• ходячие (амбулаторная стадия);

• сидячие (ранняя неамбулаторная стадия);

• лежачие (поздняя неамбулаторная стадия).

Данная функциональная классификация позволяет 

конкретизировать задачи реабилитации для опреде-

ленного пациента с учетом его возможностей и потреб-

ностей.

Регулярно проводятся физиотерапевтические про-

цедуры, медицинский массаж, лечебная физкультура, 

логопедия, респираторная терапия (дыхательная гимна-

стика), обучение самообслуживанию и использованию 

вспомогательных приспособлений (зависит от возраста 

ребенка). По показаниям — занятия с логопедом, вра-

чом сурдологом-оториноларингологом.

Неинвазивная респираторная поддержка (создание 

положительного давления на выдохе) — при развитии 

гипоксемии. Следует обучить родителей работе с откаш-

ливателем или мешком Амбу.

Большое значение имеет правильный образ жиз-

ни с адекватным распределением нагрузок, занятия-

ми лечебной физкультурой под контролем инструктора 

по лечебной физкультуре.

Ночные шины (голеностопные туторы или ортезы) 

предотвращают развитие контрактур в голеностопном 

суставе.

После потери способности передвигаться можно 

использовать дневные шины, но только не для пациен-

тов, которые еще могут ходить.

Длинные шины для ног (коленно-голеностопные 

ортезы (ортезы для нижней конечности)) используются 

в период, когда очень сложно или невозможно ходить. 

Применение таких ортезов может предотвратить дефор-

мацию суставов.

Устройства для создания стоячего положения (вер-

тикализаторы, кресла с электрическим приводом, при-

способления для помощи при вставании) рекомендуются 

в случае, когда пациент уже не может ходить.

При появлении сгибательных установок и тугопод-

вижности в пальцах рук применяются поддерживающие 

шины для кисти (ортезы для верхней конечности).

Регулярное наблюдение за осанкой — предупреж-

дение формирования симметричных контрактур у паци-

ентов, которые способны передвигаться, правильная 

поза сидения в кресле-коляске, которая поддерживает 

позвоночную и тазовую симметрию, а также вытяги-

вание позвоночника. Использование фиксации позво-

ночника (применение корсетов) не является альтерна-

тивой для проведения и откладывания хирургического 

вмешательства, но может применяться в случаях, ког-

да хирургическое вмешательство невозможно или еще 

не выбран оптимальный метод его проведения.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью составления 

плана реабилитации рекомендуется прием врача физи-

ческой и реабилитационной медицины или врача, выпол-

няющего его функцию (специалиста по медицинской 

реабилитации: врача по лечебной физкультуре и др.), — 

первичный и повторный [106]. Уровень убедительности 

рекомендаций — C, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. В зависимости от показаний могут приме-

няться методы, перечисленные в начале раздела.

Мероприятия по адаптации к условиям макросреды 

рекомендуются пациентам с МДД/МДБ, имеющим дви-

гательные нарушения, с целью повышения качества жиз-

ни [106–108]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

Необходимы мероприятия по адаптации домашней 

(и другой окружающей) обстановки для обеспечения 

максимальной независимости пациентов за счет безо-

пасности и доступности всех необходимых им средств.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется прово-

дить профилактику развития контрактур с целью улуч-

шения качества жизни [1, 2, 106]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5.

Необходимо проведение регулярных (4–6 раз в неде-

лю) профилактических растяжений в области лодыжек, 

колен и бедер, запястий, рук и шеи. Обучение родите-

лей и пациентов правильному выполнению растяжений 

должно проводиться врачом физической и реабили-

тационной медицины или врачом, выполняющим его 

функцию (специалист по медицинской реабилитации: 

врач по лечебной физкультуре и др.), после чего данные 

упражнения делаются на регулярной основе. Регулярное 

и правильное выполнение растяжений является важней-

шим условием профилактики развития контрактур.

Для поддержания правильного положения суста-

вов и правильного позиционирования с целью преду-

преждения формирования контрактур всем пациентам 

с МДД/ МДБ рекомендуется использование ортезов 

для верхних и нижних конечностей (ортез для локтя/ запя-

стья / кисти руки и ортез для бедра/колена / голено-

стопного сустава / стопы) и/или шин (шина с подложкой 

многоразового использования) [1, 2, 109, 110]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 4.

Ортезы представляют собой технические средства 

реабилитации, используемые для изменения структур-

ных и функциональных характеристик нервно-мышечной 

и скелетной систем и обеспечивающие, в зависимости 

от медицинских показаний, ортопедическую коррекцию, 

разгрузку, фиксацию, активизацию двигательных функ-

ций. Суммарное время нахождения в ортезах для амбу-

латорных пациентов — 5 раз в неделю до 8–12 ч в день.

Ортезы должны изготавливаться индивидуально 

для каждого пациента под контролем врача физиче-

ской и реабилитационной медицины или врача, выпол-

няющего его функцию (специалиста по медицинской 
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реабилитации: врача по лечебной физкультуре и др.). 

У амбулаторных пациентов применяются для растяжения 

в ночное время.

Применение голеностопных ортезов в дневное время 

может использоваться для растяжения или позициони-

рования на неамбулаторной стадии заболевания.

Применение коленно-голеностопных ортезов воз-

можно на поздней амбулаторной и неамбулаторной 

стадии. Во время неамбулаторной стадии могут быть 

использованы шины на запястье или руку для растя-

жения длинных и запястных сгибателей/разгибателей 

пальцев. Серийное гипсование может применяться 

как на амбулаторной, так и на неамбулаторной стадии.

Пациентам с МДД/МДБ рекомендуется рассмотреть 

оказание услуг по медицинской реабилитации детей 

с нейроортопедической патологией методами лечебного 

тейпирования с целью уменьшения нагрузки на мышцы 

[111]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 4. Данная 

методика может использоваться у детей с МДД/МДБ. 

Тейп (лента адгезивная для кинезиотейпирования) спо-

собен принимать на себя часть нагрузки мышцы, тем 

самым давая пациенту почувствовать работу этой мыш-

цы.

В зависимости от степени мобильности пациентам 

с МДД/МДБ рекомендуется применение реабилитаци-

онных и адаптированных для инвалидов медицинских 

изделий (вертикализатор, кровать-вертикализатор, 

параподиум-вертикализатор) с целью максимального 

сохранения возможности вертикализации [1, 2]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5. 

При заболеваниях бронхолегочной системы, серд-

ца и перикада пациентам с МДД/МДБ рекомендует-

ся лечебная физкультура (дренирующие дыхательные 

упражнения) с целью улучшения функции дыхания и сер-

дечно-сосудистой системы, а также общего физического 

состояния [1, 2, 112–115]. Уровень убедительности 

рекомендаций — А, уровень достоверности доказа-

тельств — 2.

Необходимо избегать упражнений с высоким сопро-

тивлением, обязательно следить за выполнением 

упражнений во избежание перенапряжения. Крайне 

важно иметь достаточный отдых между упражнениями, 

а также соблюдать осторожность в отношении потен-

циально сниженной кардиореспираторной способности 

и риска повреждения мышц даже при хорошем кли-

ническом функционировании. Возможны такие виды 

активности, как плавание, езда на велосипеде [106, 

114, 116]. Занятия плаванием полезны и приятны паци-

ентам с МДД/МДБ. Вода нейтрализует действие силы 

гравитации, что позволяет ребенку по-другому почув-

ствовать свое тело. Плавание — хорошая аэробная 

тренировка. Это вариант активной лечебной физкуль-

туры для ребенка с МДД/МДБ. Кроме того, плавание 

повышает эмоциональный фон детей. Метод не имеет 

абсолютных противопоказаний при МДД/МДБ. Первые 

несколько занятий должны проходить не только с роди-

телями, но и с инструктором, который обучит родителей. 

Перед каждым занятием необходимо оценить соматиче-

ское благополучие ребенка.

При наличии речевых нарушений пациентам 

с МДД/ МДБ рекомендуются регулярные занятия с лого-

педом, при необходимости — прием (осмотр, консульта-

ция) врача сурдолога-оториноларинголога первичный 

и повторный с целью диагностики и коррекции симпто-

мов первичной и вторичной задержки речевого разви-

тия, таких как дизартрия, на фоне заболевания [2, 46]. 

Уровень убедительности рекомендаций — C, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Пациентам с МДД/МДБ могут проводиться:

• медико-логопедическое исследование при дисфагии, 

афазии, дизартрии;

• медико-логопедическая процедура при дисфагии, 

афазии, дизартрии;

• медико-логопедическая тонально-ритмическая про-

цедура;

• медико-логопедическая процедура с использовани-

ем интерактивных информационных технологий.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендованы 

при необходимости регулярные занятия с медицинским 

психологом с целью коррекции психологического состо-

яния [1, 50, 117]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — C, уровень достоверности доказательств — 5.

Психологическая поддержка является важным эле-

ментом успешной социализации пациентов с МДД/МДБ. 

Кроме того, она может потребоваться и родственникам 

пациента. Следует регулярно проводить оценку психоло-

гического статуса пациента и его близких, вовремя ока-

зывать психологическую помощь. При необходимости 

медикаментозной коррекции психических расстройств 

должен привлекаться врач-психиатр.

Реабилитация амбулаторных пациентов

Для амбулаторных пациентов сохраняется приори-

тетность принципов регулярной умеренной физической 

нагрузки и внедрения физической терапии в повседнев-

ную жизнь ребенка с целью увеличения продолжитель-

ности амбулаторного периода и профилактики вторич-

ных осложнений заболевания. Реабилитационные цели 

для амбулаторных пациентов:

• повышение выносливости / толерантности к физиче-

ским нагрузкам;

• повышение мобильности;

• замедление прогрессирования мышечной слабости, 

потери функции и формирования атрофий бездей-

ствия;

• улучшение функционирования рук и ног;

• создание условий для развития и нормального функ-

ционирования внутренних органов и предупрежде-

ние сколиотической деформации позвоночника;

• разработка суставов и профилактика образования 

контрактур;

• формирование и поддержание симметричности позы;

• профилактика и коррекция когнитивных и речевых 

нарушений;

• обучение бытовым навыкам и навыкам самообслу-

живания в среде.

Амбулаторным пациентам с МДД/МДБ с целью облег-

чения двигательной активности рекомендовано ноше-

ние легкой и удобной либо ортопедической обуви [106, 

118]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5.

В ночное время рекомендуется использовать орте-

зы для голеностопных суставов с целью облегчения 

и сохранения ходьбы [106, 119]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 5.

При ограниченной выносливости или при необходи-

мости передвижения на большие расстояния с целью уве-

личения мобильности рекомендуется применение адап-

тированных средств передвижения — кресел-колясок 

активного типа (кресла-коляски, управляемые пациен-

том, кресла-коляски, управляемые пациентом / сопрово-
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ждающим лицом (ручные кресла-коляски); кресла-коля-

ски с ручным приводом; кресла-коляски для инвалидов 

с ручным приводом; кресла-коляски с электродвигате-

лем, управляемые пациентом / сопровождающим лицом, 

и др.) [105, 106]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5.

С целью профилактики развития контрактур голено-

стопного сустава рекомендуется использование реаби-

литационных и адаптированных для инвалидов медицин-

ских изделий — опор для спины (опоры функциональные 

для сидения для детей-инвалидов), отвечающих всем тре-

бованиям правильного позиционирования, с подставкой 

для стоп и механизмом регулирования угла наклона [105, 

106]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5.

Реабилитация неамбулаторных

сидячих пациентов

Для сидячих пациентов важно соблюдение как принци-

па дозирования физической нагрузки, так и принципа вне-

дрения физической терапии в образ жизни ребенка. Одно 

из ведущих и любимых положений таких пациентов — 

положение сидя, которое в силу основного симптома 

заболевания (слабости скелетных мышц, неспособности 

к самостоятельному изменению положения тела / позы 

(перемещаться в положении сидя) и погрешностей посту-

рального контроля) способно формировать несимметрич-

ный паттерн посадки с неравномерным распределением 

опоры на кости таза (справа/ слева) с перекосом таза 

(надтазового генеза за счет сколиоза) и быстро провоци-

ровать развитие сколиотической деформации позвоноч-

ника. В связи с этим особое внимание должно уделяться 

симметричному развитию телосложения пациентов и пра-

вильному позиционированию.

Реабилитационные задачи для сидячих пациентов:

• повышение мобильности;

• замедление прогрессирования мышечной слабости, 

потери функции и формирования атрофий бездей-

ствия;

• улучшение функционирования рук;

• создание условий для развития и нормального функ-

ционирования внутренних органов;

• разработка суставов и профилактика образования 

контрактур;

• формирование и поддержание симметричности позы;

• предупреждение сколиотической деформации позво-

ночника и перекоса таза;

• профилактика и коррекция речевых нарушений, 

нарушений саливации, жевания и глотания;

• обучение бытовым навыкам и навыкам самообслу-

живания в среде.

С целью минимизации развития деформаций сидячим 

пациентам с МДД/МДБ рекомендуется использование 

ортезов для голеностопных и коленных суставов [106, 

119]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5. 

Минимальная частота пребывания в ортезах — 5 раз 

в неделю.

С целью обеспечения общей мобильности сидячим 

пациентам с МДД/МДБ рекомендуются средства пере-

движения адаптированные (кресла-коляски, управляе-

мые пациентом, кресла-коляски, управляемые пациен-

том / сопровождающим лицом (ручные кресла-коляски); 

кресла-коляски с ручным приводом; кресла-коляски 

для инвалидов с ручным приводом; кресла-коляски с руч-

ным приводом с дополнительной фиксацией (поддерж-

кой) головы и тела для инвалидов и детей-инвалидов, 

в том числе для больных ДЦП (индивидуализированные 

кресла-коляски с ручным приводом с дополнительной 

фиксацией (поддержкой) головы, рук, ног и тела, ком-

натные и прогулочные) и изготовленные индивидуаль-

но по объемной трехмерной модели задней поверхно-

сти тела ложементы, установленные на колесную базу 

кресла-коляски) [106, 120]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 4.

При подборе колясок следует руководствоваться 

максимальной функциональной независимостью и ком-

фортностью пребывания пациента в кресле; предпочте-

ние следует отдавать коляскам активного типа и коля-

скам с электроприводом.

Эрготерапия сидячим пациентам с МДД/МДБ реко-

мендуется для оказания помощи ребенку в повседнев-

ной жизни, развития и поддержания ежедневно исполь-

зуемых им навыков [2, 106]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

Следует привлекать специалиста по эрготера-

пии (врача физической и реабилитационной медици-

ны, врача по медицинской реабилитации или другого 

врача, выполняющего его функцию) как при подборе 

программы физических упражнений и растяжения, так 

и для рекомендаций относительно социальных взаи-

модействий, таких как посещение учебных заведений, 

выбор профессии и участие в социальных активностях.

Реабилитация лежачих пациентов

Основное положение этих пациентов в домашних усло-

виях — положение лежа, которое опасно формированием 

привычных (запоминающихся) порочных установок конеч-

ностей и их сегментов ввиду действия сил гравитации 

на конечности и отсутствия способности пациента к анти-

гравитационным движениям, а также возникновением 

осложнений. Так, характерная для таких детей (в силу 

слабости мышц-аддукторов бедер) поза лежа на спине 

с повернутыми наружу бедрами способствует не толь-

ко формированию паралитических вывихов тазобедрен-

ных суставов, но и возникновению тяжелых пролежней 

на больших вертелах бедер. Очень важно в этом контек-

сте, чтобы положение больного в постели и на любой дру-

гой поверхности было функционально выгодным и предот-

вращало возможность реализации порочных установок 

и их осложнений. С этой целью рекомендуются частые 

смены положения тела в постели; использование подруч-

ных средств, которые могут легко изменять свою форму 

и принимать вес конечности на себя, тем самым имитируя 

антигравитационное действие.

Реабилитационные задачи для лежачих пациентов:

• увеличение объема и амплитуды активных/пассив-

ных движений в любом сегменте тела и конечностей;

• улучшение движений в положении лежа на спине;

• улучшение движений рук;

• создание условий для развития и нормального функ-

ционирования внутренних органов;

• замедление развития атрофий бездействия;

• разработка суставов и профилактика образования 

контрактур;

• профилактика и коррекция речевых нарушений, 

нарушения саливации, жевания и глотания.

Нетехнические методы реабилитации

лежачих пациентов

Лежачим пациентам с МДД с целью увеличения объ-

ема и амплитуды движений и профилактики развития 
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контрактур и вторичных инфекционных осложнений 

рекомендуется выполнять упражнения лечебной физ-

культуры с использованием подвесных систем [106]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Во время занятий физической терапией с лежачими 

пациентами удобно подвешивать сегменты конечностей. 

Такой способ подходит для применения как на верх-

них (плечи), так и на нижних конечностях (бедро-коле-

но-голень). Например, для сохранения функциональной 

активности верхних конечностей можно использовать 

метод устранения сил гравитации путем подвешивания 

проксимальных сегментов верхних конечностей на лен-

тах, тем самым обеспечив возможность движений всей 

верхней конечности.

Технические методы/средства реабилитации 

(ТСР) лежачих пациентов

Постуральный менеджмент включает в себя пра-

вильное позиционирование (в положении стоя — вер-

тикализация (суммарно не менее 1 ч в день), пребы-

вание в течение дня в правильном положении сидя), 

ортезирование конечностей и использование специ-

ализированных и адаптированных приспособлений 

для позиционирования (системы для ортостатической 

поддержки, включающие в себя валики, формованные 

подушки различной жесткости и конфигурации) с целью 

придания необходимого функционального положения 

с необходимой фиксацией туловища, поддержкой голо-

вы и верхних конечностей. Суммарное время нахожде-

ния в ортезах — до 8–12 ч в день. Минимальная частота 

применения ортезов для лежачих пациентов — 5 раз 

в неделю [121].

Сидячим пациентам с МДД/МДБ с целью обеспече-

ния общей мобильности рекомендуется использование 

прогулочных кресел-колясок с электрическим приводом 

с дополнительной фиксацией (поддержкой) головы, рук, 

ног и тела (для инвалидов и детей-инвалидов) [106]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Для пребывания в положении сидя используются опо-

ры для сидения или кресла-коляски комнатные с допол-

нительной фиксацией (поддержкой) головы, ног, рук 

и тела. Сидение в техническом средстве должно прово-

диться в туторах на голеностопные суставы. Пребывание 

в правильном положении сидя рекомендовано суммарно 

до 6 ч в день. В качестве дополнительных функций в сред-

стве для сидения должны выступать функциональный 

подголовник, обеспечивающий боковую и переднезад-

нюю стабилизацию головы и не ограничивающий воз-

можности движения головой, сиденье с регулируемыми 

глубиной, шириной и углом наклона. Конструктивно сиде-

нье разделено на тазовую и бедренные части, что позво-

ляет максимально полно решать имеющиеся у пациента 

проблемы с балансом и симметрией, вызванные вторич-

ными ортопедическими осложнениями. Дополнительную 

фиксацию обеспечивают регулируемая по высоте и углу 

наклона спинка, фиксатор туловища (жилет), предохра-

нительный тазовый пояс, регулируемые подлокотники, 

раздельные регулируемые подножки с фиксаторами 

стоп. Также целесообразно использование приставного 

столика, противопролежневой подушки.

Пребывание в положении сидя рекомендуется лежа-

чим пациента с МДД/МДБ с целью профилактики орто-

педических осложнений основного заболевания и созда-

ния физиологических условий для нормального развития 

и функционирования внутренних органов [106]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5.

Амбулаторным пациентам с МДД/МДБ для предот-

вращения и замедления процесса образования контрак-

тур суставов конечностей рекомендуется ежедневное 

использование ортезов на нижние конечности (орте-

зы для бедра/колена / голеностопного сустава / сто-

пы), изготовленных индивидуально (например, туторы 

на голеностопные суставы — для сидения) [106]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5.

ПРОФИЛАКТИКА И ДИСПАНСЕРНОЕ 
НАБЛЮДЕНИЕ
Профилактика

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется при-

ем (осмотр, консультация) врача-генетика первичный 

и повторный (при необходимости), при наличии пока-

заний — членам их семей или их официальным пред-

ставителям с целью разъяснений генетического риска, 

обсуждения возможностей пренатальной и преимплан-

тационной диагностики при планировании беременно-

сти [2]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

уровень достоверности доказательств — 5.

Семьям с детьми, больными МДД/МДБ, показа-

но медико-генетическое консультирование с целью 

определения генетического риска. Как и при других 

Х-сцепленных заболеваниях, при МДД/МДБ для каж-

дой беременности риск рождения больного ребенка 

составляет 25% — при условии, что мать первого боль-

ного является гетерозиготной носительницей болезни. 

В семьях, где есть ребенок, больной МДД/МДБ, воз-

можно проведение пренатальной и преимплантацион-

ной диагностики. Проведение дородовой диагностики 

показано и в случае, если мать больного не является 

носительницей заболевания, что обусловлено воз-

можностью наличия у нее герминального мозаицизма 

(15% риск, если в семье есть ребенок с МДД). Для это-

го родителям необходимо обратиться в специализиро-

ванные диагностические лаборатории и медицинские 

центры.

Пренатальная диагностика проводится молекулярно-

генетическими или биохимическими методами путем 

исследования ДНК, выделенной из биоптата ворсин 

хориона на 9–11-й нед беременности и/или клеток амни-

отической жидкости, пуповинной крови на 20–22-й нед 

беременности. Оптимальным является исследование 

биоптата хориона: при неблагоприятном прогнозе бере-

менность может быть прервана в сроки обычного меди-

цинского аборта. Преимплантационная генетическая 

диагностика эмбриона (с использованием экстракорпо-

рального оплодотворения) проводится матери пациента 

с МДД/МДБ, а также женщинам с подтвержденным 

гетерозиготным носительством мутации в гене DMD 

с целью предотвращения повторного рождения ребенка 

с МДД/ МДБ.

Проведение молекулярно-генетической диагностики 

необходимо матерям пациентов и сибсам, в том числе 

женского пола.

Рекомендуется всем пациентам с МДД/МДБ прово-

дить вакцинацию против гриппа и пневмококка с целью 

профилактики соответствующих инфекций [36, 50, 122, 

123]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

уровень достоверности доказательств — 5.

Вакцинация проводится детям с МДД/МДБ согласно 

национальному календарю профилактических прививок. 

Вакцинацию живыми вакцинами целесообразно завер-



444

шить до начала приема кортикостероидов системного 

действия [1, 2, 3].

Рекомендуется всем пациентам с МДД/МДБ, незави-

симо от степени обездвиженности, проводить обучение 

всем мерам предосторожности с целью профилактики 

падения и переломов [36]. Уровень убедительности 

рекомендаций — C, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

Снижение минеральной плотности костей является 

частым проявлением у пациентов с МДД. Неустойчивость 

при ходьбе, сложность поддержания равновесия 

в результате мышечной слабости в сочетании с остео-

порозом угрожают возникновением переломов костей 

и позвоночника. Проводить обучение может как леча-

щий врач-невролог, так и врач физической и реабилита-

ционной медицины или врач, выполняющего его функ-

цию (специалист по медицинской реабилитации: врач 

по лечебной физкультуре и др.).

Диспансерное наблюдение

Регулярное наблюдение и обследование специали-

стами мультидисциплинарной команды является важ-

ным аспектом введения пациентов с МДД/МДБ.

С целью оценки основных параметров кроветворе-

ния и наличия воспалительных процессов всем паци-

ентам с МДД/МДБ показан клинический анализ крови 

(исследование уровня общего гемоглобина, эритроци-

тов, лейкоцитов, тромбоцитов в крови, дифференциро-

ванный подсчет лейкоцитов (лейкоцитарная формула), 

определение среднего содержания и средней концен-

трации гемоглобина в эритроцитах, исследование скоро-

сти оседания эритроцитов) [42, 45]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — C, уровень достоверности 

доказательств — 4. Частота — не реже 1 раза в 6 мес.

Пациентам с установленным диагнозом МДД/МДБ 

при подозрении на наличие дыхательных нарушений 

показано проведение исследования кислотно-основ-

ного состояния и газов крови с целью оценки степени 

компенсации дыхательных нарушений и определения 

тактики респираторной поддержки [124, 125]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 4.

Изменения в кислотно-щелочном равновесии воз-

никают на далеко зашедших стадиях дыхательной 

недостаточности. Для своевременной диагностики 

желательно использовать более информативные инстру-

ментальные методы исследования (капнометрию и др.). 

Декомпенсация дыхательных нарушений констатируется 

при наличии гиперкапнии и ацидоза.

Всем пациентам с МДД/МДБ необходим первичный 

и повторный прием врача физической и реабилитаци-

онной медицины или врача, выполняющего его функ-

цию (специалиста по медицинской реабилитации: врача 

по лечебной физкультуре и др.), с целью мониторинга 

состояния и проведения реабилитационных мероприя-

тий [2]. Уровень убедительности рекомендаций — C, 

уровень достоверности доказательств — 5. (См. раз-

дел «Медицинская реабилитация».)

Всем пациентам с МДД/МДБ до момента завер-

шения полового созревания и завершения роста про-

водится оценка роста (антропометрические исследо-

вания) каждые 6 мес с целью профилактики развития 

его задержки [2, 88, 126] Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 4.

Оценку роста могут проводить врач-невролог 

или врач-педиатр, регулярно наблюдающие пациен-

та. В качестве задержки роста следует расценивать 

любой из следующих признаков: скорость роста менее 

4 см/ год, показатель роста < 3-го перцентиля, измене-

ние в направлении сверху вниз перцентиля роста [127]. 

В случае выявления задержки роста пациента следует 

направить на консультацию врача-эндокринолога.

Всем пациентам с МДД/МДБ начиная с 9 лет про-

водится оценка полового созревания каждые 6 мес 

с целью своевременного диагностирования отставания 

полового развития [2, 86, 87] и с целью контроля лабо-

раторных показателей [46]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

Оценку полового созревания могут проводить врач-

невролог или врач-педиатр, регулярно наблюдающие 

пациента. Объем яичек < 4 см3 в возрасте 14 лет и стар-

ше следует расценивать как четкий признак задержки 

полового созревания [127]. В случае выявления задерж-

ки полового созревания необходим прием (осмотр, кон-

сультация) врача-эндокринолога.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется прием 

(осмотр, консультация) врача-эндокринолога / врача-

эндокринолога детского (первичный и повторный — 

при необходимости) с целью своевременной диагно-

стики эндокринных нарушений [2, 86, 87, 126]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 5. Частота — не менее 

1 раза в 6 мес.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется прове-

дение анализа крови биохимического общетерапевтиче-

ского (исследование уровня общего белка, креатинина, 

мочевины в крови, определение активности АЛТ, АСТ, 

ГГТ в крови) с целью оценки состояния печени и почек 

[41–45]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 5.

Также при необходимости проводят исследование 

уровня глюкозы, билирубина связанного (конъюгиро-

ванного), билирубина свободного (неконъюгированного) 

в крови, общего кальция, ионизированного кальция, 

неорганического фосфора в крови с целью оценки каль-

циево-фосфорного обмена. Частота — 1 раз в 12 мес 

для ходячих пациентов, 1 раз в 6 мес для неходячих паци-

ентов. Чаще — по необходимости.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется иссле-

дование уровня 1,25-ОН витамина D в крови с целью 

мониторинга и своевременной коррекции при необхо-

димости [2, 55]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 5. 

Ежегодно, чаще — по необходимости.

При выявлении изменения данных показателей необ-

ходимо направить пациента на консультацию врача-

эндокринолога и проводить соответствующую медика-

ментозную коррекцию. Пациенты с МДД/МДБ, особенно 

получающие терапию кортикостероидами системного 

действия, должны регулярно обследоваться на наличие 

гипокальциемии и дефицита витамина D. Назначение 

препаратов группы «Витамин D и его аналоги» также 

может применяться в профилактических целях, в осо-

бенности в осенне-зимний период.

Пациентам с клиническими проявлениями сердечной 

недостаточности (отеки/пастозность подкожной жиро-

вой клетчатки, одышка, тахикардия (последняя — только 

в сочетании с другими перечисленными симптомами), 

увеличение печени) рекомендуется исследование уров-

ня N-терминального фрагмента мозгового натрийурети-

ческого пропептида (NT-proBNP) в крови с целью свое-

временной диагностики сердечной недостаточности, 
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дифференциальной диагностики с одышкой, вызванной 

респираторными нарушениями, для решения вопросов 

о старте/коррекции кардиотропной терапии [16, 128, 

129]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 4.

Пациентам с МДД/МДБ с подозрением на наруше-

ние функции почек рекомендуется проведение общего 

(клинического) анализа мочи с целью контроля функции 

почек [46]. Уровень убедительности рекомендаций — 

С, уровень достоверности доказательств — 4. Объем 

исследований и дальнейшая тактика диагностики опре-

деляются врачом-нефрологом.

Инструментальные исследования

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется регуляр-

ное проведение ЭКГ и ЭхоКГ с целью выявления наруше-

ний работы сердца [8, 27, 36]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 4. Не реже 1 раза в год. При возможности 

и необходимости ЭхоКГ может быть заменена на МРТ 

сердца и магистральных сосудов. По назначению врача-

кардиолога также должно применяться холтеровское 

мониторирование сердечного ритма.

Пациентам с МДД/МДБ, имеющим признаки сер-

дечной недостаточности, которым вследствие узкого 

ультразвукового окна невозможно проведение транс-

торакальной ЭхоКГ, рекомендуется проведение МРТ 

сердца и магистральных сосудов с целью мониторинга 

и своевременной коррекции прогрессирования сердеч-

ной недостаточности [14–25]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 4.

Пациентам с МДД/МДБ, у которых по данным рутин-

ной ЭКГ выявлены нарушения ритма и/или проводи-

мости сердца либо имеются жалобы на неритмичное 

сердцебиение, пресинкопальные/синкопальные состо-

яния, а также всем пациентам с МДД/МДБ старше 17 

лет (последним — вне зависимости от наличия жалоб 

или изменений на ЭКГ) рекомендуется проведение 

холтеровского мониторирования сердечного ритма 

в течение 24 ч с целью своевременной диагностики 

указанных состояний [14–25]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5.

Пациентам с МДД/МДБ, имеющим признаки выра-

женного миокардиального фиброза, рекомендуется 

проведение МРТ сердца с контрастированием с целью 

своевременной диагностики и мониторинга прогресси-

рования указанного состояния [14–25]. Уровень убе-

дительности рекомендаций — С, уровень достовер-

ности доказательств — 5.

Пациентам с МДД/МДБ с клиническими симптомами 

нарушения осанки рекомендуется проведение рентгено-

графии грудного и поясничного отделов позвоночника 

(или КТ позвоночника (один отдел)) с целью мониторинга 

прогрессирования деформаций позвоночника и оценки 

их степени, а также определения возможности и степе-

ни хирургического вмешательства при необходимости 

[56–59]. Уровень убедительности рекомендаций — С, 

уровень достоверности доказательств — 3.

Как правило, сколиотическая деформация позво-

ночника у пациентов с МДД/МДБ проявляется после 

того, как пациент становится неамбулаторным. 

Исследование проводится пациентам с нарушением 

осанки 1 раз в год после того, как пациент становится 

неамбулаторным, и далее 1 раз в 6 мес при прогресси-

ровании сколиоза.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется про-

ведение рентгеноденситометрии поясничного отдела 

позвоночника с целью исключения остеопороза и опре-

деления его степени, а также при подготовке к ортопе-

дическому хирургическому вмешательству [32, 33, 36, 

61, 130, 131]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4. 

Проводится детям старше 6 лет с частотой 1 раз в год.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется прове-

дение исследования неспровоцированных дыхательных 

объемов и потоков, при необходимости — исследование 

дыхательных объемов с применением лекарственных 

препаратов, пульсоксиметрии, определение парциаль-

ного давления кислорода в мягких тканях (оксиметрия), 

начиная с ранней неамбулаторной стадии, с целью свое-

временной диагностики нарушений функции дыхания 

[13, 36, 47–49]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 3.

Определение ФВД проводится методом спирометрии 

с измерением всех основных показателей (ЖЕЛ, ФЖЕЛ, 

ОФВ1, СОС25–75, МОС25–75, ПОСвыд) 1 раз в год, при сни-

жении показателей ФЖЕЛ менее 60% — 1 раз в 6 мес.

Пациентам с МДД/МДБ при наличии жалоб, соот-

ветствующих гипоксемии (дневная сонливость, головные 

боли, утомляемость, ночные кошмары, необъяснимое 

снижение массы тела при адекватном питании), и/или 

данных о снижении ФЖЕЛ менее 50%, и/или выявлении 

снижения сатурации по данным ночной пульсоксиметрии 

менее 94% с целью выявления синдрома обструктивного 

апноэ сна, выявления ранней дыхательной недоста-

точности и решения вопроса о применении вспомога-

тельных методов респираторной поддержки рекоменду-

ется проведение кардиореспираторного мониторинга 

(дистанционное наблюдение за показателями частоты 

сердечных сокращений и дистанционное наблюдение 

за функциональными показателями внешнего дыхания) 

в стационаре [32, 33, 36]. Уровень убедительности 

рекомендаций — C, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Частота — 1 раз в 6 мес. 

При возможности показано применение капногра-

фии как наиболее чувствительного метода диагностики 

ранней дыхательной недостаточности [13, 36, 47–49, 

130, 131].

Иные методы

При наблюдении пациентов с МДД/МДБ рекоменду-

ется применять мультидисциплинарный подход с целью 

коррекции терапии и динамического мониторинга [72]. 

Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5.

Пациентам с МДД/МДБ, имеющим нарушения функ-

ций соответствующих органов и систем, показаны пер-

вичные и повторные консультации врача-генетика, вра-

ча-невролога, врача-пульмонолога, врача-кардиолога 

детского, врача-кардиолога, врача-гастроэнтеролога, 

врача-эндокринолога детского, врача-эндокринолога, 

врача травматолога-ортопеда, врача-диетолога, врача-

психиатра, врача-педиатра / врача общей практики 

(семейного врача), врача-терапевта, врача-офтальмоло-

га, врача анестезиолога-реаниматолога, медицинского 

психолога, врача физической и реабилитационной меди-

цины или врача, выполняющего его функцию (специали-

ста по медицинской реабилитации: врача по лечебной 

физкультуре и др.), врача по паллиативной медицинской 

помощи, а также врачей других специальностей. Кроме 

того, необходима разработка индивидуальной програм-

мы логопедической реабилитации.
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Рекомендуется прием (осмотр, консультация) врача-

невролога первичный и повторный (при необходимости) 

с целью оценки и наблюдения в динамике невроло-

гического статуса, моторных функций, объема движе-

ний и коррекции терапии [2]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Частота наблюдения для амбулаторных 

пациентов — 1 раз в 12 мес, для неамбулаторных паци-

ентов — 1 раз в 6 мес.

Оценка моторных функций и объема движений может 

также проводиться врачом физической и реабилитаци-

онной медицины или врачом, выполняющим его функ-

цию (специалист по медицинской реабилитации: врач 

по лечебной физкультуре и др.).

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью максималь-

ного сохранения двигательных функций и профилакти-

ки контрактур крупных суставов рекомендуется прием 

(осмотр, консультация) врача физической и реабилита-

ционной медицины или врача, выполняющего его функ-

цию (специалист по медицинской реабилитации: врач 

по лечебной физкультуре и др.), первичный и повторный 

[2]. Уровень убедительности рекомендаций — С, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Частота — 

не реже 1 раза в 6 мес.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью своевремен-

ной диагностики эндокринологических нарушений реко-

мендуется прием (осмотр, консультация) врача-эндо-

кринолога / врача-эндокринолога детского первичный 

и повторный [2, 86, 87, 126]. Уровень убедительности 

рекомендаций — С, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Частота — 1 раз в 12 мес, чаще — в слу-

чае выявления задержки полового развития, задержки 

роста, нарушения толерантности к глюкозе, сахарного 

диабета, ожирения, синдрома Кушинга, а также других 

возможных побочных эффектов терапии кортикостеро-

идами системного действия с целью дополнительной 

диагностики и необходимой медикаментозной коррек-

ции.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью определения 

необходимости и тактики оперативной коррекции орто-

педических нарушений рекомендуется прием (осмотр, 

консультация) врача травматолога-ортопеда первичный 

и повторный (при необходимости) [2]. Уровень убеди-

тельности рекомендаций — C, уровень достовер-

ности доказательств — 5. Частота — по показаниям, 

но не реже 1 раза в 12 мес.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью контроля веса, 

выявления симптомов дисфагии, наличия нарушения сту-

ла (запоров), гастроэзофагеального рефлюкса, побоч-

ных эффектов приема кортикостероидов системного 

действия со стороны желудочно-кишечного тракта и их 

последующей медикаментозной коррекции рекоменду-

ется прием (осмотр, консультация) врача-гастроэнтеро-

лога первичный и повторный (при необходимости) [2]. 

Уровень убедительности рекомендаций — C, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Частота — 

по показаниям.

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуется прове-

дение исследования неспровоцированных дыхательных 

объемов и потоков, при необходимости — исследование 

дыхательных объемов с применением лекарственных 

препаратов, пульсоксиметрии, определение парциаль-

ного давления кислорода в мягких тканях (оксиметрия), 

начиная с ранней неамбулаторной стадии, с целью свое-

временной диагностики нарушений функции дыхания 

[13, 36, 47–49]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4.

Частота проведения спирометрии для оценки ФВД 

с измерением всех основных показателей (ЖЕЛ, ФЖЕЛ, 

ОФВ1, СОС25–75, МОС25–75, ПОСвыд) — не реже 1 раза 

в 6 мес. На амбулаторной стадии заболевания следует 

проводить обучение пациентов проведению спироме-

трии. Пациентам следует рекомендовать иметь дома 

пульсоксиметр для регулярного измерения сатурации.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью выявления 

обструктивного апноэ сна или других признаков нару-

шения дыхания во сне рекомендуется проведение кап-

нографии во время сна, начиная с ранней амбулаторной 

стадии [29, 36]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — С, уровень достоверности доказательств — 4. 

Данный метод особенно рекомендуется проводить паци-

ентам с избыточным весом, получающим кортикостеро-

иды системного действия.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью диагностики, 

мониторинга состояния и коррекции симптомов дыха-

тельной недостаточности рекомендуется прием (осмотр, 

консультация) врача-пульмонолога первичный и повтор-

ный (при необходимости) [51]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — C, уровень достоверности 

доказательств — 5. На момент постановки диагноза 

и далее. Начиная с поздней амбулаторной стадии — 

1 раз в год, начиная с ранней неамбулаторной стадии — 

1 раз в 6 мес, чаще — по показаниям.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью диагностики, 

мониторинга состояния и коррекции патологии сердеч-

но-сосудистой системы рекомендуется прием (осмотр, 

консультация) врача-кардиолога / врача-кардиолога 

детского первичный и повторный [27, 36, 56]. Уровень 

убедительности рекомендаций — C, уровень досто-

верности доказательств — 4. Частота — на момент 

поставки диагноза и далее не реже 1 раза в год.

Наблюдение может быть более частым по мере про-

грессирования болезни и развития сердечно-сосудистой 

патологии. Кроме того, всем пациентам с МДД/МДБ 

необходимы консультация врача-кардиолога / врача-

кардиолога детского, а также регистрация ЭКГ и прове-

дение ЭхоКГ перед плановым оперативным вмешатель-

ством [36, 56].

Всем пациентам с МДД/МДБ рекомендуются регу-

лярная регистрация ЭКГ и проведение ЭхоКГ для выяв-

ления нарушений работы сердца [8, 27, 36]. Уровень 

убедительности рекомендаций — С, уровень досто-

верности доказательств — 4. Частота — не реже 

1 раза в год. При возможности и необходимости ЭхоКГ 

может быть заменена на МРТ сердца и магистральных 

сосудов. По назначению врача-кардиолога должно так-

же применяться холтеровское мониторирование сердеч-

ного ритма.

С целью регулярного скрининга психоэмоционально-

го состояния пациента и ухаживающих за ним лиц всем 

пациентам с МДД/МДБ рекомендован прием (тестиро-

вание, консультация) медицинского психолога первич-

ный и повторный для оказания индивидуальной, груп-

повой, семейной психологической помощи [1, 50,  117]. 

Уровень убедительности рекомендаций — C, уро-

вень достоверности доказательств — 5. Частота — 

по показаниям.

В случае развития / подозрения на появление пове-

денческих эмоциональных расстройств пациентам 

с МДД/МДБ рекомендован прием (осмотр, консультация) 

врача-психиатра первичный и повторный с целью диа-

гностики и назначения терапии [1, 50,  117]. Уровень убе-

дительности рекомендаций — C, уровень достовер-

ности доказательств — 5. Частота — по показаниям.
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Всем пациентам с МДД/МДБ обязательно ежегод-

ное проведение рентгеноденситометрии с целью свое-

временной коррекции получаемого лечения по поводу 

остеопении и остеопороза [33, 36]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 4.

Снижение минеральной плотности костей явля-

ется частым симптомом у пациентов с МДД/МДБ. 

Неустойчивость при ходьбе, сложность поддержания 

равновесия в результате мышечной слабости в сочета-

нии с остеопорозом угрожают возникновением пере-

ломов костей и позвонков. Все пациенты с МДД/МДБ 

независимо от степени обездвиженности (например, 

нуждающиеся в кресле-коляске) должны быть обуче-

ны всем мерам предосторожности для профилактики 

падения и переломов в быту. Кроме того, пациенты 

и члены семьи должны быть информированы обо всех 

последствиях невнимательного отношения к проблеме 

остеопороза.

Всем пациентам с МДД/МДБ с целью коррек-

ции питания и назначения диеты рекомендован при-

ем (осмотр, консультация) врача-диетолога первичный 

и повторный [2]. Уровень убедительности рекоменда-

ций — C, уровень достоверности доказательств — 5.

Всем пациентам с МДД/МДБ перед плановым опера-

тивным вмешательством рекомендуются прием (осмотр, 

консультация) первичный и повторный (при необходи-

мости) врача-кардиолога / врача-кардиолога детского, 

а также регистрация ЭКГ и проведение ЭхоКГ с целью 

определения возможных противопоказаний к опера-

тивному вмешательству [36]. Уровень убедительности 

рекомендаций — C, уровень достоверности доказа-

тельств — 5. Частота — не реже 1 раз в 12 мес для неам-

булаторных пациентов, чаще — при необходимости.

С целью определения объема необходимой палли-

ативной помощи всем пациентам с МДД/МДБ показан 

прием врача по паллиативной медицинской помощи 

первичный и повторный (при необходимости), а также 

иных специалистов из медицинской организации или ее 

структурного подразделения, оказывающих специали-

зированную паллиативную медицинскую помощь (при 

наличии показаний) [132, 133]. Уровень убедитель-

ности рекомендаций — С, уровень достоверности 

доказательств — 4.

ОРГАНИЗАЦИЯ ОКАЗАНИЯ
МЕДИЦИНСКОЙ ПОМОЩИ
Показания для плановой госпитализации в медицин-

скую организацию [86]:

• проведение дифференциальной диагностики и уста-

новления окончательного диагноза, лечения, требую-

щее круглосуточного медицинского наблюдения;

• подбор оптимального режима и дозы кортикостерои-

дов системного действия;

• подбор специфической терапии в зависимости 

от вида мутации;

• проведение хирургических вмешательств по коррек-

ции сколиоза, деформации стопы, операции на ахил-

ловом сухожилии;

• лечение остеопороза;

• установка гастростомы;

• состояние, требующее активного лечения и кругло-

суточного медицинского наблюдения (нарастающая 

дыхательная недостаточность, нарушения ритма 

сердца);

• состояние, требующее проведения высокотехноло-

гичных методов лечения и реабилитации;

• необходимость проведения различных видов экспер-

тиз или обследования в медицинской организации 

при невозможности проведения их в амбулаторных 

условиях, требующих динамического наблюдения.

Показания для экстренной госпитализации в меди-

цинскую организацию [46]:

• острые заболевания, обострения хронических болез-

ней, отравления и травмы, состояния, требующие 

интенсивной терапии и перевода в реанимацион-

ные отделения или отделения интенсивной терапии, 

а также круглосуточного медицинского наблюдения 

и проведения специальных видов обследования 

и лечения;

• серьезные осложнения со стороны сердечно-сосуди-

стой системы — кардит, сердечная недостаточность, 

аритмия;

• серьезные осложнения со стороны респираторной 

системы — тяжелая пневмония, аспирация, дыха-

тельная недостаточность 2–3-й степени;

• переломы костей;

• надпочечниковая недостаточность у пациентов, при-

нимающих кортикостероиды системного действия, 

на фоне лихорадки, рвоты, психологического стресса 

или хирургического вмешательства [2].

Показания к выписке пациента из медицинской орга-

низации [86]:

• отсутствие угрозы жизни пациента;

• отсутствие угрозы развития осложнений, требующих 

неотложного лечения;

• стабилизация состояния и основных клинико-лабо-

раторных показателей патологического процесса 

по основному заболеванию;

• отсутствие необходимости в постоянном врачеб-

ном и круглосуточном медицинском наблюдении 

по основному заболеванию;

• необходимость перевода пациента в другую меди-

цинскую организацию или учреждение социального 

обеспечения [2].
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Настоящие рекомендации предназначены для при-

менения медицинскими организациями и учреждени-

ями федеральных, территориальных и муниципальных 

органов управления здравоохранением, систем обя-

зательного и добровольного медицинского страхова-

ния, другими медицинскими организациями различных 

организационно-правовых форм деятельности, направ-

ленной на оказание медицинской помощи.

Целевая аудитория данных клинических 

рекомендаций

1. Врачи-педиатры.

2. Врачи-неврологи.

3. Врачи-генетики.

4. Врачи общей врачебной практики (семейные

 врачи).

ПРИЛОЖЕНИЕ

МЕТОДОЛОГИЯ РАЗРАБОТКИ КЛИНИЧЕСКИХ РЕКОМЕНДАЦИЙ

5. Врачи-терапевты.

6. Врачи лабораторные генетики.

7. Врачи-кардиологи.

8. Врачи-кардиологи детские.

9. Врачи по паллиативной медицинской помощи.

10. Врачи-эндокринологи.

11. Врачи-рентгенологи.

12. Врачи функциональной диагностики.

13. Врачи-пульмонологи.

14. Врачи-гастроэнтерологи.

15. Врачи травматологи-ортопеды.

16. Врачи-офтальмологи.

17. Врачи-оториноларингологи.

18. Медицинские психологи.

19. Студенты медицинских вузов.

20. Обучающиеся в ординатуре.

Таблица 1. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов диагностики (диагностических вмешательств)

Table 1. Scale of assessment of levels of evidence for diagnostic methods (diagnostic interventions)

УДД Расшифровка

1
Систематические обзоры исследований с контролем референсным методом или систематический обзор рандомизиро-

ванных клинических исследований с применением метаанализа

2

Отдельные исследования с контролем референсным методом или отдельные рандомизированные клинические иссле-

дования и систематические обзоры исследований любого дизайна, за исключением рандомизированных клинических 

исследований, с применением метаанализа

3

Исследования без последовательного контроля референсным методом или исследования с референсным методом, не 

являющимся независимым от исследуемого метода, или нерандомизированные сравнительные исследования, в том 

числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая

5 Имеется лишь обоснование механизма действия или мнение экспертов
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Таблица 2. Шкала оценки уровней достоверности доказательств (УДД) для методов профилактики, лечения и реабилитации 

(профилактических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 2. Scale of assessment of levels of evidence for methods of prevention, treatment and rehabilitation (preventive, curative, 

rehabilitation interventions)

УДД Расшифровка

1 Систематический обзор рандомизированных клинических исследований с применением метаанализа

2
Отдельные рандомизированные клинические исследования и систематические обзоры исследований любого дизайна, 

за исключением рандомизированных клинических исследований, с применением метаанализа

3 Нерандомизированные сравнительные исследования, в том числе когортные исследования

4 Несравнительные исследования, описание клинического случая или серии случаев, исследования «случай – контроль»

5 Имеется лишь обоснование механизма действия вмешательства (доклинические исследования) или мнение экспертов

Таблица 3. Шкала оценки уровней убедительности рекомендаций (УУР) для методов профилактики, диагностики, лечения 

и реабилитации (профилактических, диагностических, лечебных, реабилитационных вмешательств)

Table 3.  Scale of assessment of levels of evidence for methods of prevention, diagnosis, treatment and rehabilitation (preventive, 

diagnostic, therapeutic, rehabilitation interventions)

УУР Расшифровка

A

Сильная рекомендация (все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, все исследования 

имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество, их выводы по интересующим исходам являются 

согласованными)

B

Условная рекомендация (не все рассматриваемые критерии эффективности (исходы) являются важными, не все иссле-

дования имеют высокое или удовлетворительное методологическое качество и/или их выводы по интересующим исхо-

дам не являются согласованными)

C

Слабая рекомендация (отсутствие доказательств надлежащего качества — все рассматриваемые критерии эффектив-

ности (исходы) являются неважными, все исследования имеют низкое методологическое качество и их выводы по инте-

ресующим исходам не являются согласованными)

Порядок обновления клинических рекомендаций

Механизм обновления клинических рекомендаций 

предусматривает их систематическую актуализацию — 

не реже чем 1 раз в 3 года, а также при появлении новых 

данных с позиции доказательной медицины по вопросам 

диагностики, лечения, профилактики и реабилитации 

конкретных заболеваний, наличии обоснованных допол-

нений/замечаний к ранее утвержденным клиническим 

рекомендациям, но не чаще 1 раза в 6 мес.


