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Болезнь Помпе с поздним началом (БППН) – взрослая форма гликогеноза 2-го типа, которая встречается в возрасте от  
1 года до 75 лет и старше. Диагностика БППН основывается на выявлении поясно-конечностной и туловищной слабости  
с формированием гиперлордоза, слабости дыхательной мускулатуры, в редких случаях сочетающихся с кардиомиопатией, 
персистирующего умеренного повышения креатинфосфокиназы, определении ферментативной активности кислой 
α-глюкозидазы по сухому пятну крови и ДНК-анализе гена GAA. Своевременная постановка диагноза и начало заместительной 
энзимотерапии позволяют предотвратить развитие грубого двигательного и дыхательного дефицита, являющегося основной 
причиной инвалидизации, и отсрочить летальный исход при данном заболевании.
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Late-onset Pompe-disease (LOPD) is an adult form of the glycogenosis type II. The age of onset ranges from 1 till 75 y.o. and older. 
The diagnosis of LOPD is based on the presence of trunk and limb-girdle muscle weakness with hyperlordosis, respiratory failure, oca-
sionally accompanied by cardiomyopathy, persistent mild elevation of creatine kinase, dry blood spot test of the enzyme activity and 
DNA-analysis of GAA-gene. Early recognition of the LOPD and beginning of the enzyme replacement therapy is important in prevent-
ing severe motor and respiratory deficit, the patient disability and in increasing the survival in those patients.
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Гликогеноз 2-го типа (OMIM 232 300) – заболева-
ние группы болезней накопления, наследуемое по 
аутосомно-рецессивному типу и отличающееся зна-
чительной клинической и генетической гетерогенно-
стью. Заболевание также известно как болезнь Помпе 
(БП), названная в честь голландского патологоана-
тома Дж. Помпе, впервые в 1932 г. описавшего ле-
тальный случай с ребенком 8 мес с мультисистемным 
поражением: кардиомиопатией, дыхательной и пече-
ночной недостаточностью в сочетании с прогресси-
рующей генерализованной мышечной слабостью [1]. 
В основе этиопатогенеза БП лежит дефицит кислой 
α-глюкозидазы (α-ГЗД), обусловленный мутацией 
в гене GAA, что приводит к избыточному накоплению 
гликогена в лизосомах и в конечном итоге их разру-

шению с последующим каскадом структурных нару-
шений клетки [2, 3]. В последнее время в патогенезе 
заболевания большую роль отводят аномальной ауто-
фагии [4, 5]. Лизосомы являются одной из основных 
составляющих всех клеток организма, что и опреде-
ляет мультисистемность поражения при данном типе 
болезней накопления. Морфологические изменения, 
связанные с лизосомальными нарушениями по типу 
гликогеноза 2-го типа описаны в скелетных мышцах, 
мышцах языка, сердце, а также стенках сосудов, мы-
шечном слое мочевого пузыря и нейронах перифери-
ческой и центральной нервной системы [6]. Следует 
отметить, что наибольшие изменения при БП об-
наруживаются в мышечной ткани, которая поэтому 
чаще всего является предметом прижизненного 
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морфогистохимического диагностического исследо-
вания [7].

БП – первое заболевание, которое в 1963 г. было 
классифицировано как болезнь накопления [8]. В по-
следующем стало очевидно, что, кроме классической 
инфантильной формы, имеется и БП с поздним нача-
лом (БППН). БППН может быть диагностирована 
в возрасте от 1 года до 75 лет и старше [9]. Попытки 
классифицировать заболевание в зависимости от воз-
раста дебюта не имели успеха, и сегодня рассматрива-
ются только 2 клинические формы гликогеноза 2-го 
типа: инфантильная БП (ИБП) и БППН [10]. Клини-
ческая диагностика ИБП основывается на относитель-
но четких критериях: общая мышечная слабость и ги-
потония, слабый крик, дыхательные нарушения, 
затруднения при сосании груди и увеличенный язык. 
Это позволяет информированному врачу заподозрить 
ИБП и в конечном итоге достаточно быстро поставить 
правильный диагноз. ИБП характеризуется полиор-
ганной манифестацией на первом году жизни, в боль-
шинстве случаев имеет тяжелое течение и при отсут-
ствии лечения заканчивается смертью.

Значительно большие трудности возникают 
при диагностике БППН, так как основные жалобы 
являются неспецифическими, связаны со слабостью 
скелетной мускулатуры, обычно рассматриваются 
в рамках возрастных изменений, особенно у пожилых 
лиц, и только по мере неуклонного прогрессирования, 
развития атрофических изменений и снижения каче-
ства жизни заставляют заподозрить одну из форм 
первично-мышечной патологии по типу поясно-ко-
нечностной миопатии [11]. Диагностические сложно-
сти усугубляются тем, что при БППН изменения 
со стороны скелетных мышц могут быть минимальны-
ми, также как изменения со стороны сердца (как пра-
вило, кардиомиопатия) и дыхательная недостаточ-
ность, или иметь значимые клинические проявления 
только на стадии очевидных изменений. Пациенты 
с БППН могут длительное время оставаться активны-
ми, заниматься спортом и существенно не менять 
образ жизни, имея единственное отклонение в виде 
необъяснимого персистирующего повышения креа-
тинфосфокиназы (КФК).

Современная диагностика БППН основывается 
на данных клиники: наличие относительно избира-
тельной слабости и атрофии мышц туловища с форми-
рованием гиперлордоза, слабости проксимальных 
мышц конечностей, преимущественно мышц сгибате-
лей бедра, мышц тазового и плечевого поясов, карди-
омиопатии (чаще при инфантильной форме), дыха-
тельной недостаточности; данных лабораторных 
исследований: умеренное персистирующее повыше-
ние КФК, печеночных ферментов – аспартатамино-
трансферазы (АСТ), аланинаминотрансферазы (АЛТ), 
лактатдегидрогеназы, выявлении снижения фермен-
тативной активности α-ГЗД по методу сухого пятна. 

В конечном итоге диагноз подтверждается обнаруже-
нием мутации в гене GAA при ДНК-анализе [12, 13]. 
Электронейромиографическое (ЭНМГ) исследование, 
несмотря на неспецифичность метода, остается акту-
альным при БППН, так как при правильном выборе 
мышц для исследования игольчатым электродом по-
зволяет установить первично-мышечный уровень по-
ражения, выявить специфические виды спонтанной 
активности и направить поиск в нужное направление.

До 2006 г. лечение БП предусматривало только 
симптоматическую терапию, но после разработки 
способа получения рекомбинантной человеческой 
α-ГЗД и клинического внедрения в Европе и США 
метода заместительной энзимотерапии (ЗЭТ) откры-
лась новая эра в терапии пациентов с БП и изучении 
новых подходов лечения болезней накопления. Пер-
воначально эффективность ЗЭТ в виде улучшения 
работы сердца, уменьшения выраженности дыхатель-
ных нарушений и снижения летальности была проде-
монстрирована при ИБП, но по мере накопления ми-
рового опыта появились сообщения о результатах 
использования ЗЭТ при БППН [14–16].

В настоящей статье приводится описание первого 
наблюдения в России пациента с молекулярно-гене-
тически подтвержденной БППН.

Пациент А., 65 лет, инженер, в настоящий работа-
ет заместителем директора школы. Обратился с жало-
бами на трудности при ходьбе, изменение походки («стал 
ходить вперевалку»), осанки, на одышку при разговоре 
и при ходьбе на короткие расстояния, неустойчивость 
при ходьбе (может упасть, если нагнется вперед), днев-
ную сонливость, эпизоды головокружения при перемене 
положения тела, периодические редкие боли в ногах, 
снижение слуха, а также изменение артикуляции от-
дельных звуков (речь стала неразборчивой), учащенное 
мочеиспускание и трудности при натуживании (процесс 
дефекации занимает не менее 40 мин). Считает себя 
больным начиная с 55 лет, когда впервые обратился 
к врачам по поводу слабости в ногах и походки. Точно 
назвать время появления мышечной слабости не может, 
так как сначала изменения были едва заметны, пока 
на 6-й декаде жизни стали субъективно и клинически 
очевидными и неуклонно прогрессирующими. Неодно-
кратно обследован по поводу подозрения на возрастные 
изменения вещества мозга, болезни мотонейрона, а так-
же возможного первично-мышечного заболевания. В воз-
расте 65 лет в связи с ночной гиповентиляцией пациенту 
назначена двухуровневая неинвазивная вентиляция легких 
аппаратом VPAP S9 (ResMed). Имеет I группу инвалид-
ности, установленную на основании диагноза: миопатия 
поздней формы с преимущественным поражением мышц 
плечевого пояса, туловища и ног.

Из анамнеза жизни. О раннем развитии достоверных 
сведений нет. Считает, что рос и развивался согласно 
возрастным нормам. В 10 лет отметил, что успевае-
мость на занятиях физкультурой стала несколько ниже, 
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чем у сверстников: «ноги были слабее, чем руки, также 
стал хуже прыгать и кататься на коньках». Из особен-
ностей: с детства всегда плохо свистел; никогда не мог 
сидеть на корточках, данные медосмотров в школе 
и во время службы в армии говорят, что показатели 
жизненной емкости легких (ЖЕЛ) были всегда на ниж-
ней границе нормы. В 27 лет проходил военную службу 
в армии, где отметил, что ему трудно играть в футбол 
из-за слабости в ногах и что он не может подтягивать-
ся на турнике, но может отжаться от пола; в 29–
30 лет появилась привычка опираться на руки при подъ-
еме со стула. В последующем занимался любительским 

спортом и туризмом до 35 лет, когда впервые отметил, 
что при беге или быстрой ходьбе «иногда подкашивают-
ся ноги»; эпизоды слабости в проксимальных отделах ног 
в последующем повторялись несколько раз, проходя после 
отдыха, но пациент начал избегать бега. Вышеперечи-
сленное пациент расценивал как индивидуальные особен-
ности, тем более что описанные изменения не давали 
повода для сомнения в состоянии здоровья (рис. 1). Начи-
ная с 55 лет пациент отмечает слабость в ногах и изме-
нение походки, неуклонно прогрессирующие по настоящее 
время. В дальнейшем отчетливо стали нарастать одыш-
ка при минимальных нагрузках, общая слабость, измене-
ние осанки.

Перенесенные заболевания: в возрасте 44 лет тяже-
лая черепно-мозговая травма, сотрясение головного 
мозга с пребыванием в отделении реанимации и интен-
сивной терапии в течение 2 дней; хронический бронхит.

Из семейного анамнеза. Мать была практически 
здоровой, умерла в возрасте 89 лет. Отец умер в возра-
сте 62 лет от онкологического заболевания (рак гортани 
с метастазами). Сестра отца умерла в возрасте 60 лет 
также от онкологического заболевания. Брат пациента, 
69 лет, считает себя здоровым и никаких сведений о се-
бе не предоставил.

Неврологический статус: контактен, адекватен, 
эмоционально стабилен. Общемозговой симптоматики 
нет. Черепные нервы: лицо симметричное, нистагма нет, 
объем движений глазных яблок полный, фотореакции 
сохранены, речь шепелявая, слух снижен.

Сухожильные рефлексы с рук и ног симметричные, 
живые. Клонус стоп с 2 сторон, непостоянный клонус 
коленных чашечек. Тонус мышц снижен в проксимальных 
отделах рук.

Сила мышц по шкале MRC (в баллах): круговая мыш-
ца рта – 3, не может свистеть и сложить губы в тру-
бочку (рис. 2); круговая мышца глаз – 3 (рис. 3); мышцы 
языка – 3, отмечает затруднение при попытке языком 
убрать остатки пищи между зубами и щекой, сложности 
при произнесении стандартных скороговорок (субъектив-

Гипотрофия грудных 
мышц?

Слабость мышц 
передней брюшной 

стенки?

Рис.1. Пациент А. в возрасте 39 лет. Комментарий: «Полон жизнен-
ных сил, немного больше, чем раньше, устаю играя на отдыхе в волей-
бол… В целом считаю себя совершенно здоровым человеком». Все фо-
тографии печатаются с разрешения пациента

Рис. 3. Слабость круговой мышцы глаз и мимических мышц

Рис. 2. Слабость круговой мышцы рта: при попытке свистнуть паци-
ент не может адекватно сложить губы
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но: язык заплетается); сгибатели шеи – 4–5, разгибате-
ли шеи – 2–3, большая грудная мышца – 3; мышцы перед-
ней стенки живота – 3, параспинальные мышцы – 2–3, 
гиперлордоз (рис. 4), при наклоне вперед может упасть 
из-за слабости мышц поясницы и утраты равновесия; 
из положения лежа не может встать без помощи рук 
и вспомогательных движений: встает, поворачиваясь 
на бок, поиск равновесия при вставании; не может сесть, 
закинув ногу на ногу, а также встать со стула без пере-
носа центра тяжести вперед (рис. 5); мышцы рук: дель-
товидная – симметрично, 3; бицепс – 4; трицепс – 5; 
мышцы предплечий – 5; мышцы кисти – 5; двуглавая 
мышца бедра слева / справа – 3 / 2; четырехглавая мышца 
бедра справа / слева – 5; дистальные мышцы ног – 5 балл. 
Перкуссионный миотонический феномен отсутствует.

Умеренные атрофии мышц плечевого пояса, грудных 
мышц (рис. 6), параспинальных мышц (отчетливо в пояснич-
ном отделе), задней группы мышц бедра. Гипертрофий нет.

 Рис. 5. Покадровая съемка демонстрирует сложности при вставании со стула: необходимость вспомогательных опорных движений, перенос 
центра тяжести для удержания равновесия

Рис. 4. Гиперлордоз и слабость мышц передней брюшной стенки
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Сенсорных расстройств нет, за исключением сниже-
ния слуха на оба уха. В позе Ромберга устойчив. Пальце-
носовую пробу выполняет уверенно, коленно-пяточную 
пробу выполняет нечетко из-за выраженной слабости 
проксимальных мышц. Ходит с раскачиванием корпуса 
и подтягиванием бедер, ходьба с закрытыми глазами 
и тандемная походка затруднены вследствие двигатель-
ного дефицита.

Обращает на себя внимание одышка при минималь-
ной нагрузке, особенно при ходьбе, может спокойно 
пройти не более 10 м, после чего появляется одышка; 
одышка во время непродолжительного монолога.

Автономная сфера: частые позывы на мочеиспуска-
ние. Склонность к тахикардии. АД 140 / 89 мм рт. ст., 
ЧСС 90 уд / мин. Гиперстенического телосложения, ИМТ 
кг / м2 31 (N 18–25 кг / м2).

Лабораторное обследование. Биохимический анализ 
крови: КФК-МБ – 51 Ед / л, КФК – 406,0 Ед / л, АСТ – 42 
Ед / л, АЛТ – 46 Ед / л, калий – 4,50 ммоль / л, билирубин 
общий (30.01.2014) – 23,9 мкмоль / л, билирубин прямой – 
8,9 мкмоль / л, билирубин непрямой – 15,0 мкмоль / л, хо-
лестерин – 4,8 ммоль / л; общий белок – 75 г / л, глюкоза – 
6,3 ммоль / л, натрий – 147 ммоль / л, мочевина – 5,0 
ммоль / л, креатинин – 73 мкмоль / л.

Общий (клинический) анализ крови: лейкоциты – 
10,1 × 10*9 / л, эритроциты – 5,45 × 10*12 / л, гемогло-
бин – 16,9 г / дл, гематокрит – 47,9 %, тромбоциты – 
156 × 10*9 / л, скорость оседания эритроцитов 
по Вестергрену – 2 мм / ч.

Анализ мочи общий: цвет – желтый, прозрачность – 
полная, относительная плотность – 1018 мг / мл, pH 6,5, 
белок, глюкоза, кетоновые тела, билирубин, нитратные 
бактерии, эритроциты, цилиндры, слизь, соли – не об-
наружены, уробилиноиды – 16,0 мкмоль / л, эпителий – 
единичный, лейкоциты 0–3–5 в поле зрения.

Короткая коагулограмма: активированное частич-
ное тромбопластиновое время – 25 с (норма 25–35); 

протромбиновое время – 10,9 с (норма 9,8–15); про-
тромбин по Квику – 96 % (норма 70–130); международ-
ное нормализованное отношение – 0,9 Ед (норма 0,8–
1,2); АДФ-агрегация – 57 % (норма 55–80); содержание 
фибриногена – 4,7 г / л (норма 2–4); тромбиновое время – 
13 с (норма 11–18); Д-димер – 0,110 мкг / мл (норма 
0,02–0,297).

Инструментальное обследование. Электрокардио-
графия: синусовый ритм. ЧСС – 90 уд / мин. Нормальное 
положение электрической оси сердца. Блокада правой 
ножки пучка Гиса. Изменения миокарда левого желу-
дочка.

Эхокардиография с цветным допплеровским скани-
рованием: исследование на фоне синусовой тахикардии, 
ЧСС – 94 уд / мин. Аорта не расширена, стенки уплотне-
ны, кальцинированы. Створки аортального клапана 
уплотнены, с включением кальцинатов. Створки мит-
рального клапана неравномерно уплотнены, с влючением 
кальцинатов в основании задней створки. Камеры сердца 
не расширены (объем левого предсердия – 42 мл, объем 
правого предсердия – 39 мл). Митральная регургитация 
I степени. Трикуспидальная регургитация II степени. 
Легочная регургитация незначительная. Легочная гипер-
тензия I степени. Систолическое давление в легочной 
артерии – 42 мм рт. ст. Диастолическая функция мио-
карда левого желудочка нарушена по типу замедленной 
релаксации. Зон нарушения локальной сократимости 
не выявлено. Глобальная сократимость миокарда в нор-
ме. Фракция выброса 59 %. Дополнительная хорда вдоль 
межжелудочковой перегородки. Гипермобильная меж-
предсердная перегородка.

Рентгенография грудной клетки: очаговых и инфиль-
тративных изменений нет.

ЭНМГ. Исследование моторной и сенсорной прово-
димости нервов рук и ног: параметры проводимости 
в рамках нормальных значений.

ЭМГ концентрическим игольчатым электродом: 
спонтанная активность в виде миотонических разрядов 
в бицепсе плеча и параспинальных мышцах; характери-
стики ПДЕ: средняя длительность ПДЕ снижена, сред-
няя амплитуда увеличена.

Полисомнографическое исследование: индекс ап-
ноэ / гипноэ = 42,6 / ч; общее количество эпизодов дыха-
тельных нарушений 209, из них 19 обструктивных ап-
ноэ, 182 обструктивных гипопноэ, 8 центральных 
апноэ. Максимальная продолжительность обструк-
тивного апноэ 21,7 с. Минимальное значение SpO

2
 

76,0 % (норма > 90 %).
Тест 6-минутной ходьбы: первая остановка через 4 м 

с продолжением движения через 10 с.
Спирография: значительное снижение вентиляцион-

ной способности легких вследствие вентиляционных 
нарушений рестриктивного типа. Бронхиальная об-
струкция значительно выражена. ЖЕЛ значительно 
снижена. Проба с бронхолитиком отрицательная, брон-
хоспазм не выявлен.

Рис. 6. Умеренно выраженные атрофии мышц плечевого пояса и грудных 
мышц
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Консультация уролога: данных, подтверждающих 
наличие аденомы предстательной железы и иного уроло-
гического заболевания, нет.

Магнитно-резонансную томографию мышц, мышеч-
ную биопсиюне проводили.

Течение заболевания, объективный статус, данные 
лабораторно-инструментального обследования позволи-
ли заподозрить диагноз БП. В лаборатории наследствен-
ных болезней обмена веществ Медико-генетического 
научного центра РАМН анализом крови по методу сухого 
пятна было выявлено снижение активности α-ГЗД до 5,8 
нМ / мг / ч при норме 13,0–53,6 нМ / мг / ч, что подтверди-
ло предполагаемый диагноз БППН и послужило основа-
нием для последующего ДНК-анализа, выявившего мута-
цию гена GAA, ответственную за развитие данного 
заболевания. Через 4 мес пациенту была начата ЗЭТ 
препаратом майозайм® (алглюкозидаза альфа, Джен-
займ) по схеме: 20 мг / кг каждые 2 нед (препарат предо-
ставлен в рамках благотворительной программы Джен-
займ компанией группы Санофи). С учетом малого числа 
инфузий, проведенных к настоящему времени, и общей 
исходной тяжести состояния оценить эффект лечения 
на данном этапе не представляется возможным, но субъ-
ективно пациент отмечает урежение позывов к мочеи-
спусканию, облегчение акта дефекации (до 20 мин), 
а также субъективно – глубокого вдоха.

Обсуждение
В представленном клиническом наблюдении за-

держка в постановке диагноза БППН составила около 
10 лет, что совпадает с мировыми данными, свидетель-
ствующими о том, что даже в развитых странах время 
постановки диагноза БП у лиц старшей возрастной 
группы составляет в среднем от 7 до 10 лет [7]. Тща-
тельный сбор анамнеза позволил установить, что такие 

первые признаки БП, как невозможность сидеть 
на корточках, играть в футбол, трудности при катании 
на коньках, невозможность подтянуться на турнике, 
но при этом умение отжаться от пола, пограничные 
показатели ЖЕЛ, определялись уже в раннем детском, 
школьном, юношеском и молодом возрасте, но вос-
принимались окружающими и самим пациентом 
как индивидуальные особенности. Фотокадры в раз-
ные периоды жизни, начиная с подросткового, позво-
лили выявить гипотрофию мышц плечевого пояса 
и слабость мышц живота в возрасте 18 и 35–39 лет 
соответственно. Первым симптомом гликогеноза 2-го 
типа стала слабость мышц тазового пояса. Течение 
заболевания носит крайне медленный, неуклонно 
прогрессирующий характер, с постепенным вовлече-
нием дыхательной и аксиальной мускулатуры (рис. 6). 
Инвалидизирующими признаками являются дыха-
тельная недостаточность и нарушение осанки.

До настоящего обращения пациент наблюдался 
с диагнозами: дисциркуляторная энцефалопатия, спи-
нальная мышечная атрофия, миопатия, дегенератив-
ное заболевание центральной нервной системы, 
острое нарушение мозгового кровообращения в вер-
тебробазилярном бассейне. Все эти диагнозы были 
отвергнуты в связи с отсутствием очевидных основа-
ний для их подтверждения.

Несмотря на диагностирование миопатии и мио-
патии поздней формы, с преимущественным пораже-
нием мышц верхнего плечевого пояса, туловища и ног, 
пациент не был направлен в специализированный 
нервно-мышечный центр или на консультацию к ге-
нетику.

На первых этапах поиска генетической природы 
заболевания у данного больного, особенно с учетом 
наличия миотонических феноменов при ЭМГ- иссле-

Возраст, 
лет10 27 30 35 55 65

Плохо свистит; не может сидеть на корточках, ЖЕЛ на нижней границе 
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подкашиваются 
ноги

Слабость в ногах, изменение 
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Симптом

Рис. 7. Схема развития заболевания
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Л И Т Е Р А Т У Р А

довании, даже с учетом отсутствия клинических при-
знаков миотонии, обсуждалась возможность наличия 
миотонической дистрофии 2-го типа (ДМ2). После 
того как ДНК-анализ не выявил характерной для ДМ2 
мутации, поиски были направлены на исключение 
БППН.

Поясно-аксиальный паттерн поражения мышц 
с вовлеченностью дыхательной мускулатуры, возраст 
манифестации заболевания, медленно прогрессирую-
щий двигательный и дыхательный дефицит, инвали-
дизирующий пациента, умеренное персистирующее 
повышение КФК в крови, неспецифические измене-
ния при игольчатой ЭМГ, – все эти признаки поста-
вили вопрос об исключении болезни накопления – 
гликогеноза 2-го типа.

Подтверждение диагноза БППН у пациента А. 
позволило иначе взглянуть на такие неспецифические 
симптомы, как нарушение мочеиспускания и дефека-
ции, являющиеся проявлениями лизосомального де-
фекта в мускулатуре мочевого пузыря и мышцах дна 
таза и передней стенки живота. Особого внимания 
заслуживает тот факт, что на фоне ЗЭТ данные сим-
птомы имеют субъективную тенденцию к четкому 
функциональному улучшению.

Описанный случай БППН можно рассматривать 
как типичный вариант гликогеноза 2-го типа. С учетом 
появления эффективной ЗЭТ, позволяющей сущест-
венно улучшать качество жизни больного, а также 
отсрочить и даже избежать угрожающих жизни ослож-

нений при БППН, особенно при ранней диагностике, 
необходимо повысить настороженность медицинско-
го сообщества относительно гликогеноза 2-го типа. 
В случаях умеренного повышения КФК (даже при от-
сутствии очевидных симптомов), медленно прогрес-
сирующей слабости поясно-аксиальной мускулатуры, 
включая дыхательные мышцы, нарушения походки 
с изменением осанки, формированием гиперлордоза, 
нарушения дыхания в положении лежа, общей утом-
ляемости рекомендуется провести определение актив-
ности α-ГЗД по сухому пятну крови. Задержка в поста-
новке диагноза и, соответственно, в начале ЗЭТ 
приводит к прогрессированию двигательного и дыха-
тельного дефицита, развитию необратимых поврежде-
ний мышечной ткани и ускоряет летальный исход 
в данной когорте больных [17, 18].

Примечание. Определение активности α-ГЗД по су-
хому пятну крови является простым и доступным ме-
тодом, не требует специальных условий для подготовки 
пациента, транспортировки и хранения материала, 
который может быть отправлен в лабораторию по по-
чте.

Провести ферментный анализ у пациента при подо-
зрении на БП можно бесплатно в Лаборатории наслед-
ственных болезней обмена веществ Медико-генетиче-
ского научного центра РАМН. За бланками для забора 
крови по методу сухого пятна можно обратиться в Реги-
ональную общественную организацию «Общество спе-
циалистов по нервно-мышечным болезням».


