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Представлен анализ структуры спинальной мышечной атрофии 5q в Республике Северная Осетия – Алания, описа‑
ны молекулярно‑генетические и популяционные характеристики данной патологии в регионе. Число новорожден‑
ных за период 2000–2020 гг. составило 195 954 ребенка, распространенность спинальной мышечной атрофии 5q 
составила 1:24 494, или 4,08 на 100 тыс. новорожденных, что несколько ниже, чем в других популяциях РФ и мира. 
Приводятся примеры промежуточной оценки эффективности лечения 3 пациентов. В 2 случаях применялась гено‑
заместительная терапия, а в 3‑м – комбинированная патогенетическая и генозаместительная терапия. Ни у одного 
пациента при наблюдении в динамике не было зарегистрировано клинически значимого уменьшения оценки 
по шкале CHOP INTEND относительно исходного уровня. Положительный терапевтический эффект отмечен 
как на фоне лечения нусинерсеном, так и после введения онасемноген абепарвовека. Приведенные клинические 
наблюдения демонстрируют необходимость раннего выявления и начала лечения антисмысловыми олигонуклео‑
тидами и / или генозаместительной терапии, что возможно только при включении спинальной мышечной атрофии 
5q в программу неонатального скрининга.
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This study presents the structure and population data of spinal muscular atrophy 5q in the Republic of North Ossetia – 
Alania. The number of newborns for the period 2000–2020 was 195 954, and the prevalence of spinal muscular atrophy 5q 
among newborns was 1:24 494, or 4.08 per 100.000. That corresponds to data on other populations of the Russian Fede‑
ration and the world. We also describe intermediate results of the clinical efficacy of treatment of three spinal muscular 
atrophy 5q patients. Gene replacement therapy was used in two cases and combined pathogenetic and gene replacement 
therapy was used in the third case. No clinically significant decrease in the CHOP INTEND score from the baseline level 
was found in any patient during follow‑up. Clinical improvement was noted both during treatment with nusinersen and 
after administration of onasemnogene abeparvovec. Described clinical cases demonstrate the importance of early di‑
agnosis and initiation of antisense oligonucleotide and / or gene replacement therapy, which is possible only when 
spinal muscular atrophy 5q is included in the neonatal screening program.
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Введение
Спинальные мышечные атрофии (СМА) – клини-

чески и генетически гетерогенная группа тяжелых на-
следственных нервно-мышечных болезней. Самым 
распространенным вариантом проксимальной СМА 
является спинальная мышечная атрофия 5q (СМА 5q), 
на долю которой приходится до 85 % случаев СМА. 
СМА 5q – болезнь с аутосомно-рецессивным типом 
наследования, характеризующаяся стремительной пре-
ждевременной гибелью α-мотонейронов передних ро-
гов спинного мозга [1–3].

Распространенность СМА 5q среди новорожденных 
в разных странах варьирует от 1:6000 до 1:11 000 [1, 4]. 
Данные о распространенности СМА 5q среди новоро-
жденных в РФ отсутствуют. Частота носительства 
в среднем составляет 1 / 40–1 / 50 [2, 3]. По данным 
ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. акад. 
Н. П. Бочкова» Минобрнауки России, частота носи-
тельства мутации в гене SMN1 в России составляет 1 случай 
на 36 человек, расчетная частота заболевания новорож-
денных – 1:5184 [5].

Выделяют несколько типов проксимальной СМА 
5q в зависимости от возраста дебюта и максимально 
возможных двигательных навыков [1, 4, 6]:

• СМА 5q типа 0, или врожденная СМА 5q, – самая 
тяжелая форма болезни с внутриутробной мани-
фестацией: двигательная активность у новорож-
денных практически отсутствует;

• СМА 5q типа I (болезнь Верднига–Гоффмана): 
дебют в первые 6 мес, отмечаются выраженная 
проксимальная мышечная слабость, задержка мо-
торного развития, ребенок не может сидеть без под-
держки;

• СМА 5q типа II (болезнь Дубовица): манифести-
рует в возрасте 6–18 мес, течение менее тяжелое, 

дети могут сидеть, но не могут ходить самосто-
ятельно. Около 70 % пациентов доживают до 25 лет, 
остальные погибают в подростковом возрасте от 
дыхательной недостаточности;

• СМА 5q типа III (болезнь Кугельберга–Веландер): 
манифестирует в возрасте от 18 мес до 18 лет 
и в юношеском возрасте. Больные СМА 5q типа III 
могут самостоятельно передвигаться до определен-
ного возраста, в последующем утрачивая эту спо-
собность;

• СМА 5q типа IV: дебют в возрасте старше 18 лет, 
больные способны передвигаться самостоятельно, 
дыхательные нарушения в большей части случаев 
не развиваются.
Развитие проксимальной СМА 5q обусловлено му-

тациями в гене SMN1, кодирующем белок выживаемо-
сти мотонейронов SMN [7]. Ген SMN1 картирован 
на хромосоме 5 в локусе 5q12.2–q13.3 и имеет парало-
гичную копию – ген SMN2. У 95 % больных выявля-
ется гомозиготная делеция гена SMN1, остальные 5 % 
являются компаунд-гетерозиготами по делеции 1 ко-
пии гена SMN1 и точковой мутации в другом аллеле. 
Ген SMN1 и его паралогичная копия SMN2 характери-
зуются высокой гомологичностью [7]. Они состоят из 
9 экзонов, при этом различаются всего лишь 5 нукле-
отидами. У здоровых людей большая часть полноразмер-
ного белка SMN кодируется геном SMN1. Только 10–
25 % образующихся транскриптов гена SMN2 приводят 
к синтезу полноразмерного белка SMN. Остальные транс-
крипты гена SMN2 нефункциональны за счет выпадения 
7-го экзона при сплайсинге пре-мРНК [1, 8]. Клинико-
генетические корреляции выявили связь тяжести течения 
болезни с числом копий гена SMN2: чем больше копий 
гена SMN2, тем больше образуется полноразмерного бел-
ка SMN и тем легче протекает заболевание [8].
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Диагностика СМА 5q основывается на особенно-
стях клинических проявлений, типичных признаках 
поражения передних рогов спинного мозга при прове-
дении электромиографического исследования. С целью 
молекулярно-генетического подтверждения диагноза 
проводится анализ наличия экзона 7 генов SMN1 и SMN2 
или определение числа копий генов SMN1 и SMN2. При 
обнаружении гетерозиготного носительства делеции 
гена SMN1 у пациента с клинической картиной СМА 
рекомендуется поиск точковой мутации на 2-м ал леле 
гена SMN1 с помощью секвенирования последователь-
ности гена.

До недавнего времени практически все пациенты 
со СМА 5q типа I погибали, не доживая до 2-летнего 
возраста, в связи с отсутствием патогенетического или 
этиотропного лечения болезни. В настоящее время 
в мире в клинической практике применяются 2 лекарст-
венных препарата для патогенетической терапии и 1 пре-
парат для генозаместительной терапии, одобренные 
Администрацией по продуктам питания и лекарствам 
США (Food and Drug Administration, FDA) и Европей-
ским агентством по лекарствам (The European Medicine 
Agency, ЕМА). В России на сегодняшний день зареги-
стрированы все 3 препарата. Их терапевтический эф-
фект достигается благодаря одному из следующих под-
ходов:

• применение антисмыслового олигонуклеотида 
с целью включения 7-го экзона в транскрипт гена 
SMN2, вследствие чего образуется больше полно-
размерного белка SMN (нусинерсен, назначается 
пожизненно, вводится ежеквартально интратекаль-
но) [9];

• применение малых молекул для модификации сплай-
синга пре-мРНК с гена SMN2, что приводит к уве-
личению экспрессии полноразмерного функцио-
нального белка SMN (рисдиплам, применяется 
перорально, назначается пожизненно) [10];

• введение в организм функционирующей копии 
гена SMN1 с помощью вирусного вектора (онасем-
ноген абепарвовек, вводится внутривенно, в насто-
ящее время однократно, вопрос кратности введения 
обсуждается) [11].
Цель настоящего исследования – изучение струк-

туры СМА 5q в Республике Северная Осетия – Алания, 
выявление возможных молекулярно-генетических 
и популяционных особенностей данной патологии 
в регионе и промежуточная оценка эффективности 
лечения 3 пациентов с применением генозаместитель-
ного лечения в 2 случаях и комбинированной патоге-
нетической и генозаместительной терапии в 1 случае.

Материалы и методы
Проведен ретроспективный анализ медицинских 

карт пациентов со СМА 5q, чей диагноз был установлен 
в Медико-генетической консультации ГБУЗ «Респуб-
ликанская детская клиническая больница» Минис-

терства здравоохранения Республики Северная Осе-
тия – Алания за период с 2000 по 2020 г. Изучены 
данные соматического и неврологического статуса 3 па-
циентов со СМА 5q, получивших генозаместительную 
терапию. Проанализирована информация по перено-
симости проводившегося патогенетического лечения. 
Проведена оценка эффективности и безопасности те-
рапии.

Оценка эффективности терапии осуществлялась 
путем оценки двигательного статуса больного исходно 
и в динамике по клиническим шкалам оценки двига-
тельных функций (Children’s Hospital of Philadelphia 
Infant Test of Neuromuscular Disorders, CHOP INTEND) 
[12] и двигательного развития (Hammersmith Infant 
Neurological Examination, HINE) [13].

Результаты
В Медико-генетической консультации ГБУЗ «Рес-

публиканская детская клиническая больница» Минис-
терства здравоохранения Республики Северная Осе-
тия – Алания в период с 2000 по 2020 г. выявлено 
8 пациентов со СМА 5q из 6 семей осетинской нацио-
нальности и 1 семьи, где отец осетин, а мать русская 
(семья проживает в другом регионе). Число новорож-
денных за период 2000–2020 гг. составило 195 954 ре-
бенка, распространенность болезни – 1:24 494, или 4,08 
на 100 тыс. новорожденных, что несколько ниже, чем 
в других популяциях РФ и мира [5].

Данные о пациентах со СМА 5q представлены 
в табл. 1. В 5 случаях была выявлена СМА 5q типа I, из 
них 4 пациента скончались в возрасте до 2 лет. У 3 па-
циентов диагностирована СМА 5q типа II.

Диагноз СМА был подтвержден молекулярно-ге-
нетическими методами в ФГБНУ «Медико-генетичес-
кий научный центр им. акад. Н. П. Бочкова» Минобр-
науки России.

Введение онасемноген абепарвовека осуществля-
лось на базе Научно-исследовательского клиническо-
го института педиатрии им. акад. Ю. Е. Вельтищева 
ФГАОУ ВО «Российский национальный исследова-
тельский медицинский университет им. Н. И. Пирого-
ва» Минздрава России (НИКИ педиатрии им. акад. 
Ю. Е. Вельтищева ФГАОУ ВО «РНИМУ им. Н. И. Пи-
рогова» Минздрава России) в соответствии с рекомен-
дациями, указанными в инструкции по применению 
препарата [11, 14].

Клиническое наблюдение 1
Пробанд-девочка впервые поступила в НИКИ педи-

атрии им. акад. Ю. Е. Вельтищева ФГАОУ ВО «РНИМУ 
им. Н. И. Пирогова» Минздрава России в возрасте 18 мес 
с жалобами на мышечную слабость, задержку развития. 
Из анамнеза известно, что ребенок от 2-й беременности, 
протекавшей благоприятно, от 2-х срочных родов. Мас-
са тела при рождении составила 3140 г, оценка по шкале 
Апгар – 10  баллов. На первых месяцах жизни психомоторное 
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развитие по возрасту. Голову держит с 2 мес, стала 
переворачиваться в 5 мес, самостоятельно села в 8 мес, 
ходила у опоры с 9–10 мес. Первые признаки болезни 
в виде развития мышечной слабости в ногах возникли 
в возрасте 9 мес. В возрасте 1 года 4 мес была заподоз-
рена СМА 5q, проведено молекулярно-генетическое иссле-
дование. Выявлена делеция 7–8-го экзонов гена SMN1 
в гомозиготном состоянии. Число копий экзонов 7–8 ге на 
SMN2–3. Из семейного анамнеза известно, что девочка 
имеет старшего брата 7 лет (здоров) и младшего брата, 
который имеет схожие клинические признаки болезни.

В июне 2020 г. в возрасте 1 года 11 мес девочка по-
вторно госпитализирована в НИКИ педиатрии им. акад. 
Ю. Е. Вельтищева. На момент осмотра ребенок в созна-
нии, вступает в контакт, эмоциональна, обращенную 
речь понимает, произносит отдельные слова, словосоче-
тания из 2 слов, интеллект по возрасту. Черепные нервы 
без особенностей. Рефлекторно-двигательная сфера: 
голову держит удовлетворительно, повороты в стороны 
контролирует, из положения лежа на животе и на спи-
не голову не поднимает, наклоненную голову поднимает. 
При тракции группируется, голову поднимает. Наруше-
ние осанки по типу кифосколиоза. Лежа на спине, под-
нимает ручки, отрывает от кушетки локти, плечи, 
стопы, поднимает ножки до головы. Поворачивается 
со спины на живот в обе стороны. Самостоятельно не са-
дится, но может сидеть у опоры. Не ползает, стоит 
несколько минут у опоры со значительной рекурвацией 
в коленных суставах, не ходит, на четвереньки не вста-
ет. Эквино-вальгусная деформация стоп. Пассивные 
движения во всех суставах в полном объеме, отмечают-
ся рекурвация крупных суставов рук, гипермобильность 
мелких суставов кистей и стоп. Мышечный тонус мышц 
конечностей снижен. Сила проксимальных и дистальных 
мышц верхних и нижних конечностей снижена до 3 бал-
лов. Сухожильные рефлексы не вызываются. Чувстви-
тельность ориентировочно не нарушена. За игрушкой 
тянется без интенции. Тазовые функции не нарушены. 
Пирамидных симптомов нет. Оценки по шкалам на 
 момент осмотра (18.06.2020): CHOP INTEND – 23 бал-
ла, HINE – 19 баллов.

На основании клинико-анамнестических данных и ре-
зультатов медико-генетического обследования выстав-
лен диагноз СМА 5q типа II. Также у девочки выявлены 
аневризма межпредсердной перегородки, двусторонний 
подвывих головок бедренных костей.

30 июня 2020 г. осуществлено введение онасемноген 
абепарвовека однократно внутривенно (в / в) через инфу-
зомат в течение часа в индивидуальной расчетной дозе: 
в / в капельно 55,5 мл / ч (утром). Источник финансиро-
вания – благотворительность. Также девочка получала 
преднизолон ежедневно per os в дозе 10 мг. Отмечалось 
повышение активности ферментов печени на 1-й и 4-й не-
делях в 3 раза относительно нормы, через 4 мес рекомен-
дована постепенная отмена преднизолона. Через 6 мес 
на фоне острой респираторной вирусной инфекции вновь 

наблюдалось повышение активности ферментов до 3 раз, 
что потребовало возобновления приема кортикостеро-
идов в течение 1 мес.

Через 7 мес от начала терапии оценки по шкалам со-
ставили: CHOP INTEND – 64 балла, HINE – 18 баллов 
(табл. 2).

Клиническое наблюдение 2
Мальчик 8 мес поступил в НИКИ педиатрии им. 

акад. Ю. Е. Вельтищева с жалобами на сниженный тонус 
в ногах и замедление в приобретении двигательных на-
выков. Из анамнеза известно, что ребенок от 3-й бере-
менности, протекавшей без особенностей. Масса те-
ла  при рождении – 4000 г, длина тела – 54 см, оценка 
по шкале Апгар – 10 баллов. В первые полгода жизни 
родители заметили, что ребенок самостоятельно не пе-
реворачивается, не садится, отсутствует опора на ноги. 
Ранее у старшей сестры была диагностирована СМА 5q. 
С учетом семейного анамнеза и задержки моторного 
развития пробанду проведено молекулярно-генетическое 
исследование, в результате которого выявлена делеция 
7–8-го экзонов гена SMN1 в гомозиготном состоянии. 
Количество копий SMN2 не исследовалось.

При осмотре пробанда выявлено: ребенок в сознании, 
в контакт вступает, обращенную речь понимает по воз-
расту. Речь – гуление, лепет. Черепные нервы без особен-
ностей. Жует, глотает самостоятельно. Рефлекторно-
двигательная сфера: голову удерживает, наклоненную 
голову поднимает. При тракции группируется, но голова 
поднимается с отставанием. Самостоятельно не пере-
ворачивается, не садится, но может сидеть с поддерж-
кой, не ползает, не стоит, не ходит, на четвереньки 
не встает. Опора на ноги отсутствует. Эквино-валь-
гусная деформация стоп. Тугоподвижность в коленных 
и голеностопных суставах. В руках пассивные движения 
в полном объеме. Мышечный тонус снижен. Сила мышц 
рук снижена до 3 баллов, мышц ног – до 2 баллов. Сухо-
жильные рефлексы не вызываются. Чувствительность 
ориентировочно не нарушена. За игрушкой тянется 
с интенцией. Отмечается тремор пальцев рук. Тазовые 
функции не нарушены. Пирамидных знаков нет. Оценки 
по клиническим шкалам (13.08.2020): CHOP INTEND – 
52 балла, HINE – 7 баллов.

На основании клинико-анамнестических данных ре-
бенку выставлен диагноз СМА 5q типа I. Также при до-
полнительном обследовании выявлены открытое овальное 
окно 2,0 мм с левоправым сбросом крови и неполная бло-
када правой ножки пучка Гиса.

3 сентября 2020 г. осуществлено внутривенное вве-
дение онасемноген абепарвовека однократно через инфу-
зомат в течение часа в индивидуальной расчетной дозе: 
в / в капельно 42,5 мл / ч (утром). Источник финансиро-
вания – благотворительность. В соответствии с про-
токолом лечения также назначен преднизолон ежедневно 
в дозе 10 мг со 2 сентября 2020 г. Через 3 нед от начала 
лечения отмечено повышение активности ферментов 
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печени в 3 раза. После снижения ферментов печени 
до уровня менее чем в 2 раза относительно нормы начата 
постепенная отмена преднизолона, общая продолжитель-
ность гормональной терапии составила 4 мес.

Через 5 мес от начала лечения оценки по шкалам со-
ставили: CHOP INTEND – 48 баллов, HINE – 11 баллов 
(см. табл. 2). Следует отметить, что клиническая оцен-
ка проводилась на фоне перенесенной накануне острой 
респираторной вирусной инфекции.

Таблица 2. Оценка двигательной активности по шкалам CHOP 
INTEND и HINE в трех представленных наблюдениях

Table 2. Assessment of motor function using the scales CHOP INTEND and 
HINE in 3 described cases

№ кли-
нического 

наблюдения 
No. of clini-

cal case

Дата оценки 
Date of assessment

CHOP 
INTEND, 

баллы 
CHOP 

INTEND, score

HINE, 
баллы 
HINE, 
score

1

18.06.2020 23 19

29.01.2021 
(через 7 мес) 

29.01.2021  
(after 7 months) 

64 18

2

26.06.2020 56 5

13.08.2020 52 7

29.01.2021 (через 
5 мес, накануне пе-

ренес острую респи-
раторную вирусную 

инфекцию) 
29.01.2021  

(after 5 months,  
he suffered from viral 

infection the day before) 

48 11

3

28.12.2020 43 6

26.03.2021 (через 
1,5 мес)  

26.03.2021  
(after 1,5 months) 

44 10

Клиническое наблюдение 3
Девочка в возрасте 1 года 4 мес поступила в НИКИ 

педиатрии им. акад. Ю. Е. Вельтищева с жалобами на 
задержку моторного развития. Ребенок от 3-й беремен-
ности, индуцированной экстракорпоральным оплодот-
ворением (первые 2 беременности были внематочными). 
Беременность протекала на фоне бронхиальной астмы 
в период ремиссии, холестатического гепатита. Роды 1-е, 
срочные, на 40-й неделе, путем кесарева сечения. Масса 
тела при рождении составила 3450 г, длина тела – 50 см. 
В возрасте 2 мес девочка стала плохо сосать грудь и бу-
тылочку, со слов мамы, ослабла. По месту жительства 
наблюдалась неврологом, назначены массаж и неспеци-
фическая терапия – без эффекта. В возрасте 5 мес за-
подозрена СМА, проведено молекулярно-генетическое 
исследование: выявлена делеция 7–8-го экзонов SMN1, 

обнаружено 2 копии гена SMN2. На основании клинико-
анамнестических данных и результатов молекулярно-
генетического исследования выставлен диагноз СМА 5q 
типа I. В возрасте 8 мес ребенок начал получать пато-
генетическую терапию нусинерсеном [15]. Всего прове-
дено 5 инъекций в дозе 12 мг (5 мл) интратекально по схе-
ме 0–14–28–63-й день с июня по декабрь 2020 г. 
С момента получения патогенетической терапии отме-
чалось улучшение двигательных функций, девочка начала 
приподнимать правую ногу, переворачиваться на правый 
и левый бок, увеличилась общая двигательная активность 
ребенка, уменьшилась выраженность мышечной гипо-
тонии. Однако учитывая необходимость пожизненной 
терапии нусинерсеном, который вводится интратекаль-
но под наркозом, семья обратилась в благо творительный 
фонд с просьбой помочь в приобретении препарата она-
семноген абепарвовек.

В феврале 2020 г. появилась возможность проведения 
генозаместительного лечения. Объективный статус 
при поступлении: больная в сознании, на осмотр реаги-
рует плачем. Черепные нервы без особенностей. Рефлек-
торно-двигательная сфера: голову удерживает при вер-
тикализации, при тракции за руки голову не держит. 
На живот не переворачивается, не ползает, не сидит, 
не ходит. Переворачивается на правый и левый бок с мио-
патическими приемами. Диффузная мышечная гипото-
ния. Сгибательно-пронационные контрактуры локтевых 
суставов, пронационные контрактуры лучезапястных 
суставов, сгибательные контрактуры коленных суста-
вов, эквинусные установки стоп. Активные движения 
ограничены за счет выраженной мышечной слабости, 
самостоятельно может приводить руки к груди, приво-
дит правую ногу к животу самостоятельно, отрывая 
пятки от поверхности, и может удерживать, левую 
ногу самостоятельно привести к животу не может. Си-
ла проксимальных и дистальных мышц рук снижена до 
2 баллов, сила мышц правой ноги – до 2 баллов, мышц 
левой ноги – до 1 балла. Сухожильные рефлексы с рук и ног 
не вызываются. Брюшные рефлексы отсутствуют. Чув-
ствительность ориентировочно не нарушена. Функции 
тазовых органов не нарушены. При дополнительном обсле-
довании выявлен подвывих головки левой бедренной кости.

5 февраля 2021 г. по программе раннего доступа вве-
ден онасемноген абепарвовек в / в капельно в дозе 52,5 мл. 
Введение препарата осуществлялось на фоне приема пред-
низолона. На 4-й день после введения отмечались рвота, 
повышение активности печеночных ферментов в 5 раз, 
что потребовало увеличения дозы преднизолона до 2 мг / кг. 
Ребенку препарат вводился внутримышечно в связи с на-
личием рвотной реакции. На 5-й неделе от начала те-
рапии отмечено повышение активности печеночных 
ферментов в 35 раз относительно нормы, в связи с чем де-
вочка была повторно госпитализирована, назначены вну-
тривенные инъекции метилпреднизолона ежедневно ка-
пельно 200 мг в течение 3 дней, затем преднизолон 
ежедневно per os в дозе 20 мг / сут.
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Через 1,5 мес от введения генозаместительного пре-
парата уровни билирубина и печеночных ферментов нор-
мализовались. Ультразвуковое исследование органов 
брюшной полости и почек показало гепатомегалию, не-
выраженные диффузные изменения паренхимы печени, 
увеличение желчного пузыря, реактивные изменения под-
желудочной железы, селезенки, незначительное увели-
чение селезенки и почек. Эхокардиография патологии 
со стороны сердца не выявила.

Обсуждение
Первые 2 представленных нами пациента являют-

ся сибсами, у старшего из которых диагностирована 
СМА 5q типа II, а у младшего – СМА 5q типа I. Особый 
интерес представляет лечение 3-й больной, получав-
шей в начале патогенетическое лечение препаратом 
нусинерсен, а в последующем генозаместительную 
терапию онасемноген абепарвовеком.

В первых 2 клинических случаях отмечается зна-
чительная положительная динамика при оценке дви-
гательной активности по шкалам CHOP INTEND 
и HINE. В 3-м случае прошло еще недостаточно вре-
мени для проведения промежуточного анализа 
(1,5 мес), но также наблюдается улучшение по сравне-
нию с исходным уровнем. Следует отметить, что 
ни у одного пациента не было зарегистрировано кли-
нически значимого уменьшения оценки по шкале 
CHOP INTEND относительно исходного уровня.

В клиническом наблюдении 3 описан опыт комби-
нированной терапии, причем положительный терапев-
тический эффект отмечен как на фоне патогенетического 

лечения, так и после проведения генозаместительной 
терапии.

В инструкции по применению онасемноген абе-
парвовека имеется предупреждение о риске развития 
острого поражения печени, повышении активности 
печеночных трансаминаз и рвоте [11]. В связи с этим 
перед назначением препарата необходимы клиничес-
кий осмотр и лабораторная оценка функции печени, 
а после введения препарата – мониторинг печеночных 
ферментов в течение по меньшей мере 3 мес. Профиль 
нежелательных явлений, которые возможны на фоне 
применения нусинерсена, можно разделить на 2 груп-
пы: 1) связанные с проведением люмбальной пункции 
(головная боль, рвота, однократное повышение тем-
пературы, припухлость в области прокола, ликворея, 
постпункционный синдром); 2) не связанные с проце-
дурой люмбальной пункции (транзиторная протеину-
рия, пневмония, бронхиты, респираторно-вирусные 
заболевания) [9]. Как и ожидалось, наиболее частыми 
нежелательными реакциями на фоне применения она-
семноген абепарвовека у всех 3 больных явились по-
вышение активности печеночных ферментов и, реже, 
рвота, которые купировались на фоне длительного 
приема преднизолона. Нежелательных реакций на фо-
не 5-кратного введения нусинерсена в клиническом 
наблюдении 3 не отмечено.

В РФ в соответствии с распоряжением президента 
в начале 2021 г. создан фонд «Круг добра» для поддержки 
детей с тяжелыми жизнеугрожающими и хроническими 
заболеваниями, в том числе редкими (орфанными) 
болезнями. Фонд призван оптимизировать процессы 

Маршрутизация пациента со спинальной мышечной атрофией 5q в России
The routing of a patient with spinal muscular atrophy 5q in Russia

•  Консультация невролога / An appointment with neurologist
•  Консультация генетика / An appointment with geneticist

•   Анализ наличия экзона 7 гена SMN1 / Gene-targeted deletion analysis to determine exon 7 of the SMN1 gene
•   Определение количества копий генов SMN1 и SMN2 / Determination of the number of copies of the SMN1 

and SMN2 genes
•   Консультация ребенка в одном из федеральных центров и проведение врачебной комиссии 

для назначения препарата / Consultation of a child in one of the federal centers and conducting a medical 
commission for prescribing the medication

•   Главный детский внештатный невролог подает заявку на препарат в фонд поддержки орфанных 
пациентов «Круг добра» через региональное Министерство здравоохранения. Заявка рассматривается 
на экспертном совете, и решается вопрос о закупке препарата для конкретного пациента. Нусинерсен 
вводится по месту жительства ребенка, онасемноген – на базе центра, который специализируется 
на проведении генной терапии данного заболевания / A chief pediatric neurologist applies for the drug  
to the Orphan Foundation “Krug dobra” through the regional Ministry of Health. The application is considered  
by the expert council, and the issue of purchasing the drugfor a particular patient is decided. Nusinersen  
is adininistered at the place of residence of the child, onasemnogen – on the basis of a center that specializes  
in gene therapy for this disease

Федеральный  
центр /  

Federal center

Фонд «Круг 
добра» / Fond 
“Krug dobra”

Регион России / 
Region of Russian 

Federation
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диагностики и лечения редких болезней в РФ. Мар-
шрутизация пациента со СМА 5q в России сегодня 
выглядит следующим образом (см. рисунок).

Выводы
Выявленная в ходе исследования распространен-

ность СМА 5q у новорожденных в Республике Север-
ная Осетия – Алания составила 1:24 494, или 4,08 на 
100 тыс. детей, что несколько ниже, чем в других по-
пуляциях РФ и мира. Возможно, это обусловлено не-
достаточной диагностикой данной патологии. Так, не 
было выявлено ни одного случая врожденной СМА 5q. 
У 5 (62 %) из 8 пациентов диагностирована СМА 5q 
типа I. Приведенные примеры демонстрируют поло-
жительный терапевтический эффект как от проведения 
изолированной генозаместительной терапии, так 
и в случае комбинированного лечения. В рассматри-
ваемых нами случаях терапия назначена после возник-
новения клинических признаков болезни, проведения 
молекулярно-генетической диагностики, поиска 

материальных средств, что заняло довольно много вре-
мени (от 6 до 20 мес). Возможность ранней диагности-
ки и назначение патогенетической и / или генозамести-
тельной терапии на доклинической стадии заболевания 
обеспечит большую сохранность мотонейронов и, 
как следствие, лучший результат лечения. Планируе-
мый проект по неонатальному скринингу на СМА 5q 
позволит выявить пациентов на доклинической стадии 
и начать лечение как можно раньше, что в большин-
стве случаев должно обеспечить более выраженный 
терапевтический эффект.

Благодаря усилиям мирового сообщества отмечается 
прогресс в терапии СМА 5q, который дает надежду ро-
дителям больных детей на получение эффективного ле-
чения, улучшение качества и продление жизни. Авторы 
выражают надежду, что описанные случаи, имея понят-
ные ограничения в связи с немногочисленностью паци-
ентов и коротким временем наблюдения, представляют 
интерес и мотивацию для последующих исследований 
по оценке эффективности лечения больных СМА 5q.
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