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Нервно-мышечные Б О Л Е З Н И

Neuromuscular DISEASES

Введение

Многие нервно-мышечные болезни (НМБ), встре-

чающиеся в детском возрасте, часто сочетаются с пора-

жением миокарда. Среди наиболее распространенных 

из них – прогрессирующие мышечные дистрофии 

Дюшенна (МДД), Беккера (МДБ), Эмери–Дрейфуса 

(МДЭД), миотоническая дистрофия 1-го типа, а также 

группа поясно-конечностных мышечных дистрофий 

(ПКМД). Значимым вовлечением сердца также сопро-

вождается атаксия Фридрейха. Выраженность и тип 

проявления патологии сердца специфичны в зависимо-

сти от типа НМБ. Чаще всего выявляют дилатационную 

(ДКМП) или гипертрофическую (ГКМП) кардиомио-

патию, а также изменения ритма и проводимости сер-

дца в виде нарушения атриовентрикулярной (АВ) про-

водимости, фибрилляции предсердий и желудочковых 

аритмий. Кардиомиопатии, нарушения ритма и прово-
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димости сердца – наиболее частые проявления НМБ 

у детей. Сегодня изучается и описывается все больше 

и больше мутаций генов, лежащих в основе НМБ, и ста-

новится очевидной роль генетических модификаторов 

[1], определяющих развитие патологии сердца. В ре-

зультате сердечные и нервно-мышечные проявления 

таких мутаций разделяют общие патофизиологические 

процессы. Например, специфические мутации в гене 

дистрофина могут указывать на развитие в дальнейшем 

ДКМП у пациентов с МДД или МДБ [2]. Также мута-

ции дистрофина выявлены у пациентов с Х-сцепленной 

ДКМП – первичной кардиомиопатией, которая не со-

провождается вовлечением в патологический процесс 

скелетной мускулатуры [3]. Результаты исследований 

указывают на то, что разрушение дистрофин-гликопро-

теинового комплекса вследствие внешних факторов, 

таких как ишемия, могут быть основным общим пато-
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логическим механизмом, ведущим к дисфункции мио-

карда и сердечной недостаточности [4]. Гипертрофиче-

ская кардиомиопатия была описана у 60 % пациентов 

с мутациями фратаксина при атаксии Фридрейха, в ря-

де случаев некомпактный миокард левого желудочка 

описан у пациентов с мутациями в гене DMPK при мио-

тонической дистрофии 1-го типа [5].

Разные варианты нарушения проводимости встре-

чаются при многих НМБ, однако лежащие в их основе 

патофизиологические механизмы изучены не пол-

ностью. У пациентов с миотонической дистрофией 

1-го и 2-го типа часто обнаруживаются фибрилляция 

предсердий и желудочковые аритмии, нарушения АВ- 

и интравентрикулярного проведения, которые, по-ви-

димому, являются следствием диффузного фиброза 

миокарда, поражающего преимущественно проводя-

щую систему. Описан фиброз АВ-узла, ведущий к раз-

витию полной АВ-блокады [6]. Полная блокада пучка 

Гиса служит частой причиной смерти при миотониче-

ской дистрофии [7, 8]. Структурные изменения сердца 

с дилатацией левого желудочка или гипертрофией 

встречаются при миотонической дистрофии прибли-

зительно у 20 % больных, систолическая дисфункция 

левого желудочка отмечена в 14 % случаев [8, 9], 

но клинически очевидная сердечная недостаточность 

встречается редко – всего в 2 % случаев [9].

Скрининг для выявления сердечной патологии 

необходимо проводить всем детям с нервно-мышеч-

ными заболеваниями, при которых есть риск вовлече-

ния в процесс сердца. Рекомендации относительно 

времени и частоты проведения первичного и последу-

ющих обследований разработаны Американской ака-

демией педиатров совместно с экспертами в данной 

области, они основываются на времени начала и кли-

ническом течении поражения сердца при отдельных 

НМБ. Скрининг должен включать тщательный сбор 

анамнеза, физикальное обследование на предмет при-

знаков и симптомов сердечной недостаточности 

или аритмии [10]. Установить наличие клинически 

значимой сердечной недостаточности у пациентов 

с генерализованной мышечной слабостью бывает 

сложно вследствие наличия симптомов, которые могут 

имитировать признаки сердечной недостаточности. 

Такие общие жалобы, как одышка, слабость, утомля-

емость, нарушение сна, снижение аппетита, потеря 

массы тела, необходимо фиксировать, так как они 

в том числе могут являться и симптомами недостаточ-

ности кровообращения. Головокружение или синко-

пальные состояния, ощущение перебоев в работе 

сердца, чувство учащенного сердцебиения могут быть 

признаками нарушения ритма сердца.

При постановке диагноза в скрининг при выяв-

лении патологии со стороны сердца необходимо 

включать проведение инструментальных и лабора-

торных исследований. Электрокардиография (ЭКГ) – 

важный инструмент скрининга для выявления нару-

шений ритма и проводимости сердца, гипертрофии 

или дилатации желудочков [11]. Проведение эхокар-

диографии (ЭхоКГ) считается «золотым стандартом» 

диагностики структурно-функциональных наруше-

ний миокарда, способствующим выявлению патоло-

гии сердца на доклиническом уровне [12].

Часто требуется проведение дополнительного об-

следования в зависимости от уровня поражения серд-

ца. При заболеваниях, сопровождающихся выражен-

ными нарушениями ритма, рекомендуется проведение 

суточного мониторирования ЭКГ. Также для оценки 

степени фиброза миокарда, воспалительных измене-

ний, патологии перикарда у пациентов могут приме-

няться такие неинвазивные методы диагностики, 

как магнитно-резонансная или компьютерная томо-

графия сердца с контрастированием [13, 14].

Биохимический маркер повреждения миокарда – 

N-концевой фрагмент мозгового натрийуретического 

пептида В-типа (NT-proBNP) – используется для ди-

агностики хронической сердечной недостаточности 

(ХСН). При сердечно-сосудистой  патологии уровень 

NT-proBNP отражает функциональную способность 

сердца [15]. Европей ское общество кардиологов вклю-

чило лабораторное определение NT-proBNP в крови 

в список необходимых обследований  взрослых боль-

ных для диагностики сердечной недостаточности 
до проведения инструментального обследования [16]. 

Данный простой скрининговый метод исследования 

крови может оказаться особенно полезным в диффе-

ренцировании дыхательной и сердечной недостаточ-

ности у пациентов с поражением дыхательной муску-

латуры, а также для оценки эффективности терапии, 

направленной на коррекцию сердечной недостаточно-

сти у детей [17]. Кардиомиопатия часто встречается 

у подростков и молодых взрослых с МДД и МДБ. 

К возрасту 20 лет 80–90 % пациентов с МДД и 50 % 

с МДБ будут иметь ЭхоКГ-признаки ДКМП, а 50 % 

пациентов с МДД – клинические признаки сердечной 

недостаточности. При МДД ранние признаки желу-

дочковой дисфункции, предшествующие развитию 

снижения фракции выброса или клинически значимой 

сердечной недостаточности, могут выявляться при по-

мощи ЭхоКГ. Снижение систолической функции, 

наблюдаемое у пациентов с МДД, бывает очаговым 

или генерализованным, варьируя от нарушений, огра-

ниченных задней стенкой и верхушкой левого желу-

дочка, до генерализованной дилатации и дисфункции 

миокарда левого желудочка [18]. К ЭКГ-изменениям 

относят укорочение интервала PQ и признаки гипер-

трофии правого желудочка. Также отмечается углубле-

ние зубцов Q в отведениях II, III, aVF, V5 и V6 [19]. 

Желудочковые аритмии иногда встречаются в сочета-

нии с желудочковой дисфункцией, приводя к увели-

чению показателя смертности.

При МДБ степень поражения сердца часто не со-

ответствует выраженности проявлений со стороны 
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скелетной мускулатуры. Признаки дилатации правого 

желудочка предшествуют развитию дисфункции лево-

го желудочка. Сердечная недостаточность появляется 

более чем у 70 % пациентов к возрасту 40 лет [20]. 

Как и при МДД, было описано сочетание желудочко-

вых аритмий с желудочковой дисфункцией. Скрининг 

на выявление патологии сердца при МДД рекоменду-

ется проводить в возрасте от 6 до 10 лет или при появ-

лении симптомов, пациентам с МДБ – в возрасте 

10 лет или при появлении симптомов. Рекомендуемая 

частота контрольных обследований составляет 1 раз 

в 1–2 года, при выявлении изменений – чаще [6]. Па-

тология сердца часто описывается у женщин, гетеро-

зиготных по МДД и МДБ, при этом развитие сердеч-

ной недостаточности у них встречается редко. 

Рекомендовано проводить первичный скрининг 

при помощи ЭхоКГ и ЭКГ в возрасте от 16 до 25 лет 

с последующим контрольным обследованием каждые 

5 лет [21].

ПКМД – генетически гетерогенная группа забо-

леваний, в которой достаточно часто обнаруживаются 

изменения со стороны сердца (табл. 1). ДКМП выяв-

ляется при ПКМД, ассоциированной с патологией 

ламина А / С, саркогликанов α, β, γ и δ, фукутина 

и α2-ламинина. Предсердные и желудочковые аритмии 

наблюдаются при типах, связанных с ламином 

А / С и саркогликанами, при этом предсердная оста-

новка встречается у пациентов с аутосомно-доминант-

ной формой МДЭД, ассоциированной с ламином 

А / С [4]. При ПКМД 2Е и 2I жировая инфильтрация 

левого желудочка и нарушения проведения у гетеро-

зигот могут быть единственными признаками патоло-

гии. Скрининг при помощи ЭКГ и ЭхоКГ рекоменду-

ется проводить при установлении диагноза и затем 

каждые 3–5 лет (табл. 2). Лечение направлено на ку-

пирование симптомов сердечной недостаточности. 

Среди таких пациентов было описано проведение 

трансплантации сердца.

Х-сцепленная МДЭД является результатом мута-

ций в гене эмерина. К наиболее значимым сердечным 

проявлениям этого заболевания относятся нарушения 

АВ-проводимости, включая полную сердечную блока-

Таблица 1. Генные мутации и сердечные проявления НМБ

НМБ Генная мутация Кардиомиопатия ЭКГ Аритмия

МДД Дистрофин Дилатационная

Укорочение интервала PQ, удли-

нение интервала QT, гипертро-

фия ПЖ, глубокий зубец Q в II, 

III, aVF, V5, V6

Тахикардия, снижение вариа-

бельности частоты сердечных 

сокращений, преждевременные 

желудочковые сокращения (58 % 

пациентов к 24 годам) 

Носители МДД жен-

ского пола
Дистрофин Дилатационная Нет Нетипичны

МДБ Дистрофин Дилатационная
Нарушение проводимости 

сердца
Как при МДД

Аутосомно-доминант-

ная МДЭД или прок-

симальная доминант-

ная ПКМД 1B типа

Ламин А / С Дилатационная

Нарушения проводимости: удли-

нение интервала PQ и синусовая 

брадикардия

Фибрилляция или трепетания 

предсердий и остановка пред-

сердий

ПКМД
Саркогликаны 

α, β, γ, δ Дилатационная

Неполная блокада правой ножки 

пучка Гиса, высокий зубец R в VI 

и V2 отведениях или блокада 

левой передней ветви

Нетипичны

Врожденная мышеч-

ная дистрофия
α2-ламинин Дилатационная Нет Нет

ПКМД 2I типа Фукутин Дилатационная

АВ-блокада и блокада ножек 

пучка Гиса, возраст начала – 

поздний подростковый или чуть 

старше 20

Предсердные аритмии и / или же-

лудочковые аритмии

Х-сцепленная МДЭД Эмерин Редко

Нарушения проводимости: удли-

нение интервала PQ и синусовая 

брадикардия

Фибрилляция или трепетания 

предсердий и остановка пред-

сердий

Атаксия Фридрейха Ген фратаксина Гипертрофическая

Инверсия зубца Т, отклонение 

электрической оси влево и нару-

шение реполяризации

Желудочковые аритмии

Миотоническая 

дистрофия 1-го типа, 

дети 1-го года жизни

Ген протеинкина-

зы миотонической 

дистрофии

Гипертрофическая

Нарушения проводимости, удли-

нение интервала PQ, расшире-

ние комплекса QRS

Фибрилляция и трепетание 

предсердий, полная АВ-блокада 

сердца

Миотоническая ди-

строфия 1-го типа

Ген протеинкина-

зы миотонической 

дистрофии

Некомпактный 

миокард левого 

желудочка

Нарушения проводимости, удли-

нение интервала PQ, расшире-

ние комплекса QRS

Фибрилляция и трепетание 

предсердий, полная АВ-блокада 

сердца



13

Лекции и обзоры
Нервно-мышечные Б О Л Е З Н И

Neuromuscular DISEASES 4
’2

0
1
5

ТО
М

 5 
VO

L.
 5

ду. Х-сцепленная форма также была связана с электри-

ческим параличом предсердий и мерцанием предсер-

дий. Установка электрокардиостимулятора показана 

при брадикардии, сочетанной с сердечной блокадой 

или параличом предсердий. ДКМП при Х-сцепленной 

МДЭД встречается редко. Рекомендуется проводить 

ежегодный скрининг при помощи ЭКГ и 24-часового 

холтеровского мониторирования. Проведение ЭхоКГ 

целесообразно проводить при установлении диагноза 

и затем каждые 5 лет [22].

При атаксии Фридрейха у 2 / 3 больных описывается 

ГКМП. Хотя гипертрофия характеризуется как асим-

метричная, с преобладанием утолщения межжелудоч-

ковой перегородки по сравнению со свободными стен-

ками, обструкция выходного тракта левого желудочка 

при этом наблюдается достаточно редко. Изменения 

при ЭКГ соответствуют признакам гипертрофии желу-

дочков, также могут встречаться предсердные и желу-

дочковые аритмии. В терминальных стадиях развивает-

ся систолическая дисфункция миокарда, и частой 

причиной смерти у таких пациентов являются сердеч-

ная недостаточность и аритмии [23].

Миотонические дистрофии 1-го и 2-го типов со-

четаются с блокадой сердца, выраженными тахиарит-

миями и риском внезапной смерти у взрослых паци-

ентов. Поражения сердца чаще встречаются при 1-м 

типе. ГКМП и некомпактный миокард описаны у но-

ворожденных детей с миотонической дистрофией 1-го 

типа [24]. АВ-блокада является причиной внезапной 

смерти у таких пациентов, и при выявлении выражен-

ных нарушений АВ-проводимости необходима уста-

новка пейсмейкера. Фибрилляция предсердий и желу-

дочковые аритмии также были описаны при данном 

заболевании. Для предотвращения внезапной смерти 

у таких пациентов необходимо рассматривать возмож-

ность имплантации автоматического дефибриллятора. 

Скрининг должен включать ежегодное проведение 

ЭКГ, а также 24-часовое холтеровское мониторирова-

ние при подозрении на тахиаритмии. ЭхоКГ рекомен-

дуется проводить при установлении диагноза новорож-

денным и детям 1-го года жизни [6].

Лечение больных с нарушениями ритма и прово-

димости сердца включает антиаритмическую тера-

пию, имплантацию искусственного водителя ритма 

(электрокардиостимулятора), кардиовертера-дефи-

бриллятора. Больные с ремоделированием миокарда, 

нарушениями систолической и / или диастолической 

функции миокарда и ХСН должны получать лечение 

согласно рекомендациям по терапии ХСН [25]. В на-

стоящее время активно рассматривается вопрос 

о начале превентивной терапии патологии сердечно-

сосудистой системы больных с НМБ в детском воз-

расте.

Шестилетняя выживаемость у пациентов с МДД 

после установления диагноза ДКМП составляет 58 % 

согласно данным Педиатрического реестра кардиоми-

Таблица 2. Рекомендации по скринингу для выявления сердечной патологии при НМБ

НМБ ЭхоКГ ЭКГ
24-часовое мониторирование 

ЭКГ

МДД

Первичное – в возрасте 6 лет, 

1 раз в 2 года до 10 лет, затем 

ежегодно

Первичное – в возрасте 6 лет, 

1 раз в 2 года до 10 лет, затем 

ежегодно

По показаниям

Носители МДД женского 

пола

Первичное – в возрасте 16 лет, 

затем каждые 5 лет

Первичное – в возрасте 16 лет, 

затем каждые 5 лет
По показаниям

МДБ
Первичное – в возрасте 10 лет, 

затем 1 раз в 2 года

Первичное – в возрасте 10 лет, 

затем 1 раз в 2 года
По показаниям

Аутосомно-доминантная 

МДЭД

При постановке диагноза и еже-

годно

При постановке диагноза и еже-

годно
По показаниям

ПКМД
При постановке диагноза и еже-

годно

При постановке диагноза и еже-

годно
По показаниям

ПКМД 2I типа
При постановке диагноза и еже-

годно

При постановке диагноза и еже-

годно
По показаниям

Врожденная миопатия При постановке диагноза При постановке диагноза По показаниям

Х-сцепленная МДЭД
При постановке диагноза, затем 

каждые 5 лет

При постановке диагноза и еже-

годно

При постановке диагноза и еже-

годно

Миотоническая дистрофия 

1-го типа, дети 1-го года 

жизни

При постановке диагноза
При постановке диагноза и еже-

годно
По показаниям

Миотоническая дистрофия 

1-го типа
При постановке диагноза

При постановке диагноза и еже-

годно

По показаниям, при погранич-

ных случаях атриовентрикуляр-

ной блокады необходимо про-

водить исследование для оценки 

PQ интервала
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опатии. Согласно тем же данным уровень выживаемос-

ти без трансплантации составил 55 % [26].

Данные 10-летнего наблюдения указывают на более 

низкий уровень смертности среди пациентов, которым 

согласно рандомизированному отбору были изначально 

назначены ингибиторы ангиотензинпревращающего 

фермента (иАПФ) [27]. Увеличение выживаемости 

по сравнению с данными литературы отмечено в иссле-

дованиях у пациентов с МДД и МДБ, получавших 

комбинированную терапию иАПФ и ß-блокаторами. 

Также у части пациентов выявлена нормализация функ-

ции и размеров левого желудочка [28].

Заключение

Кардиомиопатии, нарушения АВ-проводимости 

и тахиаритмии представляют собой наиболее рас-

пространенные сердечные проявления НМБ. Скри-

нинг по выявлению патологии сердца необходимо 

проводить при установлении диагноза с последую-

щим регулярным наблюдением в зависимости 

от конкретного заболевания. Комплексная терапия, 

направленная на коррекцию симптомов сердечной 

недостаточности, способствует улучшению состоя-

ния больных с ДКМП. Также следует рассматривать 

вопрос о назначении иАПФ и / или ß-блокаторов 

до появления признаков поражения сердечно-со-

судистой системы. Пациентам с выраженными на-

рушениями АВ-проводимости показана постановка 

искусственного водителя ритма. При риске тахиа-

ритмий, как, например, при аутосомно-доминант-

ной форме миотонической дистрофии 1-го типа, 

следует рассматривать возможность имплантации 

кардиовертера-дефибриллятора. Трансплантация 

сердца проводится пациентам, стабильным в отно-

шении НМБ, но имеющим терминальную стадию 

сердечной недостаточности.
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