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Нервово-м’язові захворювання (НМЗ) — це ве-
лика і різноманітна група хвороб, основним 

клінічним синдромом при яких є ураження м’язів 
[3, 4, 6, 19]. Поширеність НМЗ становить 16 ви-
падків на 10 тис. населення. Міопатії в структурі 
НМЗ є групою хвороб з первинним ураженням 
м’язів на відміну від нейропатій, при яких м’язові 

ураження відбуваються вторинно [3, 4, 6]. При 
більшості НМЗ у патологічний процес залучено 
різні органи і системи пацієнта, а ураження м’язів 
є провідним синдромом [3, 4, 6, 7]. З огляду на те, 
що зазначені хвороби орфанні, своєчасна діагнос-
тика (уточнення клінічного діагнозу та проведення 
диференційної діагностики) має важливе значення 
для призначення адекватної терапії [9, 18, 19].

До проблеми м’язових дистрофій, 
що прогресують, у дітей: сучасний 
клініко-діагностичний алгоритм

Мета — вивчити особливості клінічної симптоматики м’язових дистрофій, що прогресують (ПМД), у дітей 
і вдосконалити їхній клініко-діагностичний алгоритм.

Матеріали і методи. Обстежено три групи дітей: 33 дитини з ПМД Дюшена віком від 2 до 16 років, 7 — 
з поясно-кінцівковими формами м’язових дистрофій віком від 3 міс до 16 років та 19 — зі спінальною м’язовою 
атрофією віком від 3 міс до 16 років. Тривалість захворювання становила від 3 міс до 12 років. Пацієнтам прово-
дили клініко-неврологічне обстеження з визначенням провідних клінічних синдромів. Оцінювали рухові функції за 
уніфікованими шкалами. На підставі отриманих даних об’єктивно визначали ступінь втрати обсягу активних рухів 
та м’язової сили. Оцінку динаміки рухових функцій проводили з використанням шкали NSA (North Star Ambulatory 
Assessment Worksheet), тесту 6-хвилинної ходи та інших функціональних проб. У пацієнтів з І типом спінальної 
м’язової атрофії застосовували шкали CHOP — INTEND та HINE-2, у дітей з ІІ та ІІІ типом — шкали Motor Function 
Measure (MFM), Hammersmith, RULM тощо. Також проводили біохімічний аналіз крові з визначенням рівня креатин-
фосфокінази та лактатдегідрогенази у крові. Застосовували інструментальні методи дослідження (електроней-
роміографію, рентгенографію хребта в двох проєкціях), у деяких випадках — магнітно-резонансну томографію. 
Останнім етапом проводили молекулярно-генетичну діагностику і верифікацію клінічного діагнозу. Після встанов-
лення остаточного діагнозу пацієнтам з ПМД Дюшена згідно з міжнародним протоколом надання допомоги при-
значали комбіновану терапію (гормональну (кортикостероїди) та фізіотерапевтичні методи лікування). Триває 
спостереження за пацієнтами.

Результати. Повний збір анамнезу, своєчасне виявлення перших симптомів хвороби та оцінка їхньої дина-
міки, аналіз неврологічних симптомів мають важливе значення для підтвердження діагнозу ПМД. З огляду на схожу 
клінічну симптоматику в дебюті різних форм ПМД для підтвердження діагнозу слід дотримуватися певної етапності 
досліджень. Молекулярно-генетичну діагностику проводити лише після оцінки результатів загальноклінічного, 
інструментального та лабораторного дослідження дитини. Своєчасне уточнення клінічного діагнозу ПМД, зокрема 
форми Дюшена, допомагає обґрунтувати призначення глюкокортикостероїдів та хворобомодифікувальної терапії.

Висновки. Лікування пацієнта згідно з міжнародними стандартами допоможе зупинити процес атрофії 
м’язів при своєчасному встановленні діагнозу.
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Є різні причини нервово-м’язових уражень як 
у дитячому віці, так і у дорослих [3, 4, 6, 7]. Міопатії 
розділяють на спадково зумовлені та набуті фор-
ми. За етіологічним принципом їхн класифікують 
таким чином:

 · дистрофічні;
 · запальні (міозити);
 · метаболічні;
 · міотонічні.

До клінічних виявів міопатій належать м’язова 
слабкість, атрофія м’язів, зниження сухожилкових 
рефлексів, м’язова гіпотонія, іноді — контрактури 
м’язів, м’язові спазми та міотонія [3, 6].

При клінічному обстеженні пацієнта важливу 
інформацію надає оцінка патернів м’язової слаб-
кості, таких як:

 · птоз і офтальмоплегія;
 · бульбарний синдром;
 · слабкість м’язів шиї і тулуба (аксіальна група 

м’язів);
 · слабкість проксимальних груп м’язів плечового 

та кульшового поясу;
 · слабкість дистальних груп м’язів.

Атрофія м’язів — частий патоморфологічний 
субстрат міопатій. При м’язових дистрофіях, що 
прогресують (ПМД), зокрема при формі Дюшена, 
відбувається заміщення м’язових волокон спо-
лучною і жировою тканиною, що призводить до 
псевдогіпертрофії м’язів [3, 4, 6, 9]. Сухожилкові 
та періостальні рефлекси, як і м’язовий тонус, при 
міопатіях є зниженими [3, 4, 6, 9, 10].

У групі НМЗ переважають спадково-зумовлені 
міопатії. Їх слід диференціювати з запальними, 
травматичними, інфекційними, токсичними, мета-
болічними набутими формами. Ураження м’язів 
нерідко супроводжують системні ураження сполуч-
ної тканини внаслідок впливу екзогенних чинників 
тощо [1 — 3, 6]. Для заперечення дерматоміозиту та 
уражень м’язової системи при системних запаль-
них хворобах сполучної тканини використовують 
критерії, запропоновані K. Tanimoto та співавт. для 
дерматоміозиту (1995), системного червоного вов-
чака, склеродермії [2].

Спадково-зумовлені міопатії є системними ура-
женнями м’язів та інших органів і систем організму 
або мають компонент полісистемності розладів 
унаслідок патогенетичних порушень метаболізму 
(при метаболічних міопатіях). Вроджені порушення 
окиснення жирних кислот у мітохондріях клітин 
призводять до хронічного ураження тканин і ви-
являються міопатією та кардіоміопатією [1, 3, 4].

Протягом останніх років завдяки впроваджен-
ню нових генетичних технологій ідентифіковано 
мутації, що є причиною виникнення нозологіч-
них форм НМЗ, зокрема міозинопатій, тубулопатій 
тощо [15, 16]. Такі синдроми можуть виявлятися 
як у ранньому, так і в старшому дитячому віці [15, 
16]. Слабкість м’язів є одним зі спільних симптомів 
при ПМД [3, 19]. М’язова слабкість при міопатіях 

найчастіше має стійкий характер на відміну від 
міастенії, при якій вона непостійна, а її виразність 
варіює залежно від фізичного навантаження та 
відпочинку, тоді як при пароксизмальних міопле-
гіях м’язова слабкість має епізодичний характер.

Вроджені міопатії — генетично гетерогенна гру-
па НМЗ, що характеризуються структурними ано-
маліями м’язових фібрил. Перші симптоми часто 
виникають у неонатальний період та ранньому 
дитячому віці [3, 4, 15, 16]. Можливий їхній дебют 
і поява клінічної симптоматики у старшому віці. 
Основними клінічними синдромами є м’язова гіпо-
тонія, слабкість м’язів, затримка рухового розвитку, 
нерідко — аномалії черепно-мозкової іннервації, 
бульбарний синдром, аномалії кісткової системи, 
стигми дизембріогенезу, гіпорефлексія та дихальні 
розлади. До вроджених міопатій належать такі фор-
ми: немалинові, центронуклеарні міопатії, хвороба 
центрального стрижня тощо. Для більшості вро-
джених міопатій характерний повільний перебіг, 
але при деяких формах він варіює від помірного 
до надзвичайно тяжкого [3, 4, 15, 16]. У літерату-
рі описані вроджені міопатії із залученням очних 
м’язів, які виявляються птозом і офтальмоплегією 
та спричинені мутаціями генів MTM1, DNM2, BIN1, 
AR-RYR1. Також у ранньому дитячому віці дебютує 
і виявляється міопатичним синдромом та внутріш-
ньопечінковим холестазом Х-зчеплена міотубуляр-
на міопатія, причиною якої є мутація гена МТМ1. 
Більшість тяжких форм немалинових міопатій спри-
чинені мутацією гена АСТА1 [15, 16].

Протягом останніх років виявлено нові гене-
тичні мутації вроджених міопатій: AD-ACTN2, al-
pha-actin gene, AR-FXR1, пов’язаний з ламкою 
Х-хромосомою тощо [15, 16].

З огляду на гетерогенність мутацій для своєчасно-
го виявлення міопатій і проведення диференційної 
діагностики перед виконанням молекулярно-гене-
тичного дослідження необхідні чіткі клінічні критерії.

Слабкість м’язів має місце також при міасте-
нії — хронічному автоімунному нервово-м’язовому 
захворюванні, зумовленому утворенням автоан-
титіл до постсинаптичних мембран периферійно-
го нервово-м’язового апарату [3 — 6]. Наявність 
м’язової слабкості в поєднанні з патологічною 
стомлюваністю м’язів є патогномонічною озна-
кою міастенії. Патологічна стомлюваність м’язів 
посилюється під час фізичних навантажень та 
зменшується після відпочинку [3 — 5]. Провідни-
ми клінічними симптомами міастенії є окорухо-
ві розлади (птоз, офтальмоплегія), бульбарний 
синдром, слабкість дихальних груп м’язів, м’язів 
тулуба, шиї, кінцівок. У літературі описана роль 
генів HL-системи — вплив на високий ризик фор-
мування міастенії [5]. У дітей, хворих на міастенію, 
також підтверджено зв’язок із зазначеними гена-
ми. Цей факт дав підставу для припущення про єди-
ний генетичний механізм формування порушень 
нервово-м’язової передачі [5].
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М’язові дистрофії, що прогресують, є спадко-
вими хворобами, пов’язаними з аномаліями дис-
трофін-асоційованого мембранного комплексу [3, 
9 — 11, 14]. Установлено, що в основі дистрофії 
Дюшена і Беккера лежить, відповідно, відсутність 
або недостатність структурного білка дистрофіну 
[6, 9 — 11]. Доведено, що ПМД Дюшена є резуль-
татом делеції, дуплікації або точкових мутацій 
гена дистрофіну [9 — 11, 18, 21]. Під час клінічного 
обстеження виявляють типові клінічні симптоми 
ПМД Дюшена. Біохімічним маркером є рівень кре-
атинфосфокінази (КФК), який при ПМД Дюшена 
у 50 — 200 разів перевищує норму [6, 9 — 11]. Про-
водять диференційну діагностику ПМД Дюшена 
з формою Беккера за клінічними даними і резуль-
татами параклінічних методів обстеження. Для 
форми Беккера характерний пізніший дебют і від-
носно сприятливий перебіг, зумовлений наявністю 
в м’язах частково функціонального дистрофіну [6, 
9, 11, 18, 21]. Особливістю міопатичного синдрому 
при формі Дюшена є дебют у ранньому дитячому 
віці, формування псевдогіпертрофії м’язів, про-
гресивний перебіг зі швидким наростанням прок-
симальної симетричної м’язової слабкості та роз-
витком контрактур.

Ідентифіковано відповідні екзони гена дистро-
фіну, виявлення мутації яких підтверджує діагноз 
ПМД (форма Беккера) [9 — 11, 14, 18]. Для форми 
Беккера типова широка варіабельність фенотипу, 
тобто клінічні вияви від легких субклінічних до 
тяжких форм, що нагадують ПМД Дюшена. Дифе-
ренційну діагностику проводять з використанням 
молекулярно-генетичного дослідження.

До ПМД належать також саркогліканопатії, 
тобто недостатня продукція саркоглікану, що клі-
нічно виявляється поясно-кінцівковими форма-
ми м’язових дистрофій (ПКФМД) І та ІІ типу [3, 6, 
19]. Для І типу характерне автосомно-домінантне 
успадкування, для ІІ типу — автосомно-рецесивне. 
М’язова слабкість у проксимальних групах м’язів 
є провідним клінічним симптомом для І та ІІ типу 
ПКФМД. Рівень КФК може варіювати від нормаль-
ного до високого [6].

Отже, ПМД (форми Дюшена і Беккера) та 
ПКФМД у дебюті мають спільні ознаки, зокрема 
міопатичний синдром з первинним залученням 
у патологічний процес м’язів кульшового поясу. 
У зв’язку з цим слід дотримуватися такої етапності 
діагностичного пошуку: оцінка клінічних симптомів 
хвороби, порівняння їх з даними анамнезу, резуль-
татами обстеження соматичного статусу, біохімічно-
го дослідження (рівень КФК), виявлення м’язового 
типу враження за допомогою електронейроміогра-
фії (ЕНМГ). Після цього може бути доцільним прове-
дення молекулярно-генетичного дослідження.

Спінальна м’язова атрофія (СМА) є тяжкою хво-
робою, що прогресує, в патогенезі якої відіграє 
роль мутація гена, що відповідає за синтез білка, 
необхідного для виживання мотонейронів (SMN). 

Це призводить до розвитку дегенеративного ура-
ження клітин передніх рогів спинного мозку та 
рухових ядер черепно-мозкових нервів [3, 4, 6, 8, 
12]. Доведено, що СМА спричинена зниженням 
рівня SMN унаслідок делецій або точкових мутацій 
гена SMN1 [6, 12, 13].

Згідно з класифікацією виділяють чотири типи 
СМА: І тип — найтяжчий. Характеризується ран-
нім дебютом і тяжким перебігом, що завершу-
ється летальним наслідком у віці до 2 років. Його 
особливістю є швидке формування симетричних 
млявих парезів, бульбарного синдрому, поява фіб-
риляцій, м’язової гіпотонії, яка в дебюті потребує 
диференційної діагностики з вродженими міопа-
тіями. Клінічно для СМА типова м’язова гіпотонія 
у поєднанні з фібриляціями міофібрил уражених 
м’язів. Клінічну картину СМА поступово доповнює 
слабкість міжреберних м’язів з розвитком па-
роксизмального черевного дихання. Проведення 
ЕНМГ уточнює спінальний, передньороговий тип 
ураження. Згідно з міжнародними стандартами 
діагностики остаточну верифікацію клінічного діаг-
нозу СМА проводять за даними молекулярно-гене-
тичного дослідження [6, 8, 12, 13].

Останніми роками намагаються оптимізувати 
алгоритм раннього виявлення різних форм НМЗ.

Мета роботи — вивчити особливості клінічної 
симптоматики м’язових дистрофій, що прогресу-
ють, у дітей і вдосконалити їхній клініко-діагностич-
ний алгоритм.

Матеріали і методи

Обстежено три групи дітей: 33 дитини з ПМД 
Дюшена віком від 2 до 16 років, 7 — з ПКФМД ві-
ком від 3 міс до 16 років та 19 — зі СМА віком від 
3 міс до 16 років. Тривалість захворювання стано-
вила від 3 міс до 12 років.

Пацієнтам проводили клініко-неврологічне 
обстеження з визначенням провідних клінічних 
синдромів. Надання допомоги дітям з ПМД Дю-
шена передбачало проведення спеціалізованого 
функціонального огляду з аналізом схем руху з ви-
користанням стандартизованих шкал для дітей 
з ПМД Дюшена і шкал, які застосовують при інших 
НМЗ [10, 22]. Після обстеження неврологічного 
і соматичного статусу дитини з ПМД Дюшена оці-
нювали рухові функції пацієнта за уніфікованими 
шкалами. На підставі отриманих даних об’єктивно 
визначали ступінь втрати обсягу активних рухів та 
м’язової сили [10, 22]. Шкала North Star Ambula-
tory Assessment Worksheet (NSAA) дає змогу ви-
значити рухові функції дитини з ПМД Дюшена за 
17 пунктами. Рухову активність оцінюють балами. 
Максимальний рівень рухової активності дорів-
нює 34 балам. Під час клінічного спостереження 
і лікування дітей з ПМД Дюшена проводили оцінку 
динаміки рухових функцій з використанням шкали 
NSAA, тесту 6-хвилинної ходи [23] та інших функ-
ціо нальних проб.
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Для оцінки рухових функцій хворих зі СМА роз-
роблено шкали, вибір яких залежить від типу СМА, 
віку дитини та ступеня порушення рухових функцій. 
У пацієнтів з І типом СМА застосовують шкали 
CHOP — INTEND та HINE-2, у дітей з ІІ та ІІІ типом — 
шкали Motor Function Measure (MFM), Hammer-
smith, RULM тощо [12, 13, 24].

Наступним діагностичним етапом було прове-
дення біохімічного аналізу крові з визначенням 
рівня КФК, лактатдегідрогенази (ЛДГ) у крові та ви-
користання інструментальних методів (ЕНМГ, рент-
генографії хребта в двох проєкціях). Результати 
ехокардіографії оцінюють для визначення уражень 
серцевого м’яза.

Оскільки ЕНМГ є методом дослідження біо-
електричних потенціалів м’язів, їхнього функціо-
нального стану та стану периферійних мотонейро-
нів (відповідно тіл мотонейронів та їхніх аксонів), 
у пацієнтів з ПМД Дюшена виявлено м’язовий тип 
ураження, характерний для первинних м’язових 
дистрофій [6, 19].

Магнітно-резонансна томографія (МРТ) при 
НМЗ є важливим неінвазивним методом діагнос-
тики, який дає змогу визначити ступінь атрофії 
м’язів і динаміку процесу [7, 17, 19, 20]. Аналіз 
зображень передбачає оцінку форми, структури 
та контурів м’яза, наявність і характеристики па-
тологічних вогнищ, зміни сигналу інтенсивності 
від м’яза. Результати оцінюють з використанням 
відповідних шкал [17]. Так, класифікація Mercuri 
дає змогу визначити ступінь атрофії м’язів пле-
ча і стегна. У дитячій неврології використання 
МРТ м’язів може бути важливим і корисним для 
об’єктивізації ступеня атрофічного процесу при 
деяких формах ПМД.

Зіставлення клінічних симптомів НМЗ, резуль-
татів МРТ м’язів та ЕНМГ дає змогу правильно 
провести молекулярно-генетичну діагностику і ве-
рифікацію клінічного діагнозу. Multiplex ligation-
dependent probe amplification (MLPA) — тест, який 
використовують для виявлення делецій або дуплі-
кацій і повного секвенування гена [10, 14, 18, 19]. 
При проведенні генетичних досліджень при ПМД 
у дітей застосовують також тест Next Generation Se-
quencing (NGS) [10] для виявлення генних мутацій. 
Молекулярно-генетична діагностика (MLPA і NGS) 
є кінцевим етапом діагностичного процесу, метою 
якого є верифікація клінічного діагнозу.

Після встановлення остаточного діагнозу паці-
єнтам з ПМД Дюшена згідно з міжнародним про-
токолом надання допомоги призначають комбі-
новану терапію (гормональну (кортикостероїди) 
та фізіотерапевтичні методи лікування) [10]. Для 
мутацій гена дистрофіну розроблена і успішно 
впроваджується хворобомодифікувальна терапія, 
спрямована на гальмування м’язових атрофій, що 
дає змогу призупинити прогресування хвороби [9, 
10, 18, 21]. До таких препаратів належать аталу-
рен, етеплірсен тощо.

Результати та обговорення

Характерними скаргами батьків хворих з ПМД 
Дюшена є труднощі при підйомі дитини по сходах, 
біль у м’язах, відставання від рухового розвитку 
однолітків, хода на носках, нездатність стрибати, 
складнощі та неможливість бігу, труднощі із само-
стійним підняттям з підлоги, поведінкові проблеми, 
затримка мовлення й артикуляції.

Першим симптомом ПМД Дюшена, який 
з’являвся у дитини в ранньому віці, було порушен-
ня ходи. Наступними симптомами у дітей віком 
понад 18 міс були м’язова слабкість, часті падіння 
у поєднанні з порушенням мови, рухових нави-
чок, ходою на носках, появою псевдогіпертрофій 
м’язів, позитивного симптому Говерса, який клі-
нічно виявлявся неможливістю дитини самостійно 
піднятися у вертикальне положення без залучення 
механізмів компенсації (допоміжних засобів, роз-
ташованих поряд). Поступово відбувалося фор-
мування симетричного млявого проксимального 
парапарезу, який мав висхідний характер. Атле-
тичний фенотип у поєднанні з виразною м’язовою 
слабкістю дитини є важливим діагностичним симп-
томом ПМД Дюшена.

Одночасно з прогресуванням дистрофічного 
процесу м’язів у дітей з ПМД Дюшена поступово 
зникали колінні рефлекси, потім — сухожилкові 
та періостальні рефлекси з рук. На відміну від 
колінних ахіллові рефлекси залишалися збереже-
ними тривалий час. Виявлялася м’язова гіпотонія. 
Пізніше виникали деформації хребта у вигляді кі-
фозу та поперекового гіперлордозу. В дебюті ПМД 
Дюшена в усіх пацієнтів був збільшений на кілька 
порядків рівень КФК.

Триває клінічне спостереження за пацієнтами 
цієї клінічної групи. Їм призначено гормональну 
терапію (преднізолон у дозі 0,75 мг/кг маси тіла 
щодня) у поєднанні з фізичними методами ліку-
вання (дозованими фізичними навантаженнями 
та лікувльною фізкультурою, спрямованими на 
розтягування м’язів). Така терапія гальмує атро-
фічний процес у міофібрилах, запобігає форму-
ваню контрактур посмугованих м’язів і розвитку 
дихальної недостатності.

Клінічний випадок 

Пацієнт В., 9 років, хлопчик. Перші симптоми 
хвороби з’явилися поступово у віці понад 3 роки 
у вигляді труднощів при підйомі по сходах, вста-
ванні та під час ходи. Змінилася хода з тенденцією 
ставити стопи на носки.

Об’єктивно: загальний стан дитини середнього 
ступеня тяжкості. Черепно-мозкова іннервація не 
порушена. Активні рухи обмежені в проксимальних 
відділах білатерально. М’язова сила в проксималь-
них м’язах кульшового і плечового поясу знижена 
до 3 балів. Сухожилкові та періостальні рефлекси 
знижені, D = S, патологічних рефлексів не виявлено. 
Оцінка рухових функцій за шкалою NSAA — 19 балів.
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Загальний огляд: псевдогіпертрофії литкових 
м’язів, крилоподібні лопатки, деформація хребта 
(сколіоз).

Результати ЕНМГ свідчили про зміни потенціа-
лів рухових одиниць за міопатичним типом.

Молекулярно-генетична діагностика (методом 
NGS) виявила патогенну нонсенс-мутацію (точкову 
мутацію) в гені дистрофіну. Отже, генетично під-
тверджено клінічний діагноз ПМД Дюшена.

Призначене лікування згідно з міжнародним про-
токолом надання допомоги дітям з ПМД Дюшена.

Катамнез спостереження становить 2 роки.
За даними динамічного спостереження стан 

дитини стабільний. Оцінка рухових функцій за шка-
лою NSAA — 19 балів.

Оцінка рухових функцій пацієнтів з ПМД Дю-
шена за шкалою NSAA дає змогу об’єктивно ви-
значити ступінь обмеження рухової активності, що 
є важливим критерієм оцінки динаміки перебігу 
захворювання.

Згідно з міжнародними стандартами клінічне 
обстеження дітей разом з генетичним тестуванням 
є золотим стандартом діагностики ПМД Дюшена 
[10]. Призначення сучасних генетичних методів до-
слідження, а саме MLPA і NGS, дає змогу виявити 
не лише делеції та дуплікації гена дистрофіну, а і 
його точкові мутації.

Таким чином, оцінка віку дебюту хвороби в пе-
діатричній практиці, виявлення патернів м’язової 
слабкості поряд зі швидкістю її наростання — суттє-
во важливі при диференційній діагностиці міопатій.

Отже, ПМД у дітей (форми Дюшена і Беккера, 
поясно-кінцівкові форми) в дебюті мають схожу 
клінічну симптоматику у вигляді м’язової слаб-
кості із залученням м’язів кульшового поясу. Тому 
слід дотримуватися такого алгоритму діагностики: 
оцінка клінічних симптомів, порівняння їх з дани-
ми анамнезу, результатами обстеження соматич-
ного статусу, лабораторних методів дослідження 
(рівень КФК), визначення м’язового типу уражен-
ня за даними ЕНМГ, МРТ м’язів (у деяких клінічних 

випадках), проведення молекулярно-генетичного 
дослідження.

Своєчасне уточнення клінічного діагнозу ПМД 
Дюшена допомагає обґрунтувати доцільність при-
значення пацієнту стероїдної та хворобомодифі-
кувальної терапії. Таке лікування спрямоване на 
стабілізацію мембран міофібрил скелетних м’язів 
та кардіоміоцитів, гальмування їхньої атрофії, що 
дасть змогу запобігти прогресуванню хвороби, 
розвитку дихальних розладів і кардіоміопатії.

Висновки

Повний збір анамнезу пацієнта (виявлення пер-
ших симптомів хвороби та їхньої динаміки), пра-
вильне розуміння і аналіз симптоматики невроло-
гічного статусу, оцінка соматичного статусу, чітке 
формулювання неврологічних синдромів та їхнього 
порівняння з результатами інструментальних та 
лабораторних досліджень дає змогу своєчасно 
встановити діагноз первинних та вторинних форм 
м’язових дистрофій, що прогресують, у дітей.

З огляду на схожу клінічну симптоматику в де-
бюті різних форм м’язових дистрофій, що прогре-
сують, слід дотримуватися певної етапності обсте-
ження хворих при підозрі на м’язові дистрофії, що 
прогресують. Молекулярно-генетичне дослідження 
проводити лише після оцінки результатів клінічно-
го обстеження пацієнта, аналізу даних електро-
нейроміографії, біохімічного аналізу крові (креа-
тинфосфокіназа), а також магнітно-резонансної 
томографії м’язів.

З урахуванням провідних клінічних синдромів, 
виявлених у пацієнта, і результатів інструменталь-
них та біохімічних методів обстеження молекуляр-
но-генетичне дослідження дасть змогу підтвердити 
наявність патогенної мутації в дитини.

Призначення терапії згідно з міжнародними 
стандартами лікування у дітей з м’язовою дистро-
фією, що прогресує, форма Дюшена, допоможе 
зупинити процес прогресування атрофії м’язів при 
своєчасному підтвердженні клінічного діагнозу.
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Approach to a problem of the progressive muscular dystrophies 
in children: modern clinic-diagnostic algorithm
Objective — to study the features of clinical symptoms of progressive muscular dystrophies (PMD) in children and 

to improve their clinical diagnostic algorithm.
Methods and subjects. Three groups of children were examined: 33 children with Duchenne PMD aged 2 to 16 

years, 7 — with lumbosacral forms of muscular dystrophies aged 3 months to 16 years and 19 — with spinal muscular 
atrophy aged 3 months to 16 years. The duration of the disease ranged from 3 months to 12 years. Patients underwent 
clinical and neurological examination to determine the leading clinical syndromes. Motor functions were evaluated 
on unified scales. Based on the obtained data, the degree of loss of active movements and muscle strength was 
objectively determined. Assessment of motor dynamics was performed using the NSA (North Star Ambulatory 
Assessment Worksheet) scale, the 6-minute gait test, and other functional tests. CHOP — INTEND and HINE2 scales were 
used in patients with type I spinal muscular atrophy, and Motor Function Measure (MFM), Hammersmith, RULM, etc. 
scales were used in children with type II and III. Blood biochemical analysis was also performed to determine the level 
of creatine phosphokinase and lactate dehydrogenase in the blood. Instrumental research methods were used 
(electroneuromyography, spinal radiography in two projections), in some cases — magnetic resonance imaging was 
applied. The last stage was molecular genetic diagnosis and verification of clinical diagnosis. After the final diagnosis, 
patients with Duchenne PMD were prescribed combination therapy (hormonal (corticosteroids) and physiotherapy) 
according to an international care protocol. Patients are being monitored.

Results. Complete history taking, timely detection of the first symptoms of the disease and assessment of their 
dynamics, analysis of neurological symptoms are important for confirming the diagnosis of PMD. Given the similar 
clinical symptoms in the onset of various forms of PMD to confirm the diagnosis should follow a certain stage of research. 
Molecular genetic diagnostics should be performed only after evaluation of the results of general clinical, instrumental 
and laboratory examination of the child. Timely clarification of the clinical diagnosis of PMD, in particular Duchenne 
forms, helps to justify the appointment of glucocorticosteroids and disease-modifying therapy.

Conclusions. Treating a patient according to international standards will help stop the process of muscle 
atrophy with a timely diagnosis.

Keywords: progressive muscular dystrophy, patterns of muscular weakness, myopathy.
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