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РЕЗЮМЕ
Цель. Провести анализ анамнестических, клинических и параклинических показателей у пациентов с мышечной дистрофией Дюшен-
на (МДД), получающих патогенетическую терапию препаратом для коррекции нонсенс-мутации в гене dmd — аталурен (трансларна), 
оценить безопасность терапии и динамику двигательных нарушений в реальной клинической практике на фоне применения препа-
рата.
Материалы и методы. В исследование были включены 24 пациента с МДД, получающие аталурен, находившиеся на госпитализации в 
Центре детской психоневрологии ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» Минздрава России за период с января 2019 г. по февраль 2024 г. Про-
водили анализ анамнестических данных, наиболее часто встречающихся клинических проявлений и параклинических показателей, 
оценивали безопасность препарата по наличию серьёзных нежелательных явлений, приведших к отмене терапии, и эффективности 
лечения с использованием функциональных шкал двигательной активности: шкалы «Северная звезда» и теста 6-минутной ходьбы.
Результаты. Возраст начала самостоятельной ходьбы составил 14,3 ± 2,6 мес, возраст дебюта заболевания — 3,3 ± 2,6 года, возраст 
обращения к врачу — 4,25 ± 2,00 года, возраст постановки диагноза — 5,3 ± 2,3 года, возраст начала приёма глюкокортикостероидов 
(ГКС) — 6,3 ± 1,8 года. ГКС в адекватной дозе и режиме принимали 13 (56%) пациентов. Нарушение когнитивных, эмоционально-во-
левых и поведенческих нарушений зарегистрированы у 17 (70,8%) пациентов, избыточная масса тела — у 6 (25%), тугоподвижность 
голеностопных суставов — у 9 (37,5%). Функция внешнего дыхания была проанализирована у 16 (66,6%) пациентов, из них у 1 мальчика 
выявлено её снижение. Ни у одного пациента не зарегистрировано серьёзное нежелательно явление, приведшее к прекращению 
приёма аталурена. При оценке эффективности лечения в группе пациентов до 7 лет (n = 11) у 10 (91%) детей зафиксированы улучшение 
или стабилизация состояния по данным теста 6-минутной ходьбы; у 6 (54,5%) — улучшение моторных навыков при анализе баллов по 
шкале «Северная звезда»; у 5 (45,5%) — стабилизация состояния. В группе пациентов старше 7 лет (n = 13) по данным теста 6-минтуной 
ходьбы у 4 (30,8%) детей выявлена стабилизация состояния, у 7 (53,8%) — прогрессирование заболевания, 2 (15,4%) ребёнка перешли 
в неамбулаторную стадию. При анализе баллов по шкале «Северная звезда» 1 (7,7%) ребёнок продемонстрировал улучшение показа-
телей, 6 (46,1%) — стабилизацию, 4 (30,8%) — снижение, 2 (15,4%) — потерю амбулаторности.
Заключение. Ранняя диагностика заболевания и своевременная инициация терапии с соблюдением всех стандартов ведения паци-
ентов с МДД имеют решающее значение для сохранения двигательной функции. Патогенетическая терапия аталуреном увеличивает 
длительность амбулаторной стадии, улучшая и/или стабилизируя моторные навыки пациентов.
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Соблюдение этических стандартов. Законные представители пациентов дали добровольное информированное согласие на обра-
ботку персональных данных. 
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ABSTRACT
Aim. To analyze anamnestic, clinical and paraclinical indicators in patients with Duchenne muscular dystrophy (DMD) receiving pathogenetic 
therapy with a drug for correcting nonsense mutations in the dmd gene — ataluren (translarna), to evaluate the safety of therapy and the 
dynamics of motor disorders in real clinical practice against the background of use drug.
Materials and methods. The study included 24 patients with DMD receiving ataluren who were hospitalized at the Center for Pediatric 
Psychoneurology of the National Medical Research Center for Children’s Health of the Ministry of Health of the Russian Federation for the period 
from January 2019 to February 2024. An analysis of anamnestic data, the most common clinical manifestations and paraclinical indicators, 
assessed the safety of the drug by the presence of serious adverse events leading to discontinuation of therapy, and the effectiveness of 
treatment using functional scales of motor activity: the “North Star” scale and the 6-minute walk test.
Results. The age of onset of independent walking was 14.3 ± 2.6 months, the age of onset of the disease was 3.3 ± 2.6 years, the age of visiting 
a doctor was 4.25 ± 2.00 years, the age of diagnosis was 5.3 ± 2 ,3 years, age of initiation of glucocorticosteroids (GCS) — 6.3 ± 1.8 years. GCS 
in an adequate dose and regimen was taken by 13 (56%) patients. Cognitive, emotional-volitional and behavioral disorders were registered 
in 17 (70.8%) patients, excess body weight — in 6 (25%), and stiffness of the ankle joints — in 9 (37.5%).Pulmonary function was analyzed in 
16 (66.6%) patients, of which a decrease was detected in 1 boy. No patient experienced a serious adverse event leading to discontinuation 
of ataluren. When assessing the effectiveness of treatment in a group of patients under 7 years of age (n = 11), 10 (91%) children showed 
improvement or stabilization of their condition according to the 6-minute walk test; in 6 (54.5%) — improvement in motor skills when analyzing 
scores on the “North Star” scale; in 5 (45.5%) the condition was stabilized. the group of patients over 7 years of age (n = 13), according to the 
6-minute walk test, 4 (30.8%) children showed stabilization of the condition, 7 (53.8%) had disease progression, 2 (15.4%) the child entered 
the non-ambulatory stage. When analyzing scores on the “North Star” scale, 1 (7.7%) child showed improvement in performance, 6 (46.1%) — 
stabilization, 4 (30.8%) — decrease, 2 (15.4%) — loss outpatient.
Conclusion. Early diagnosis of the disease and timely initiation of therapy in compliance with all standards of management of patients with 
DMD are crucial for maintaining motor function. Pathogenetic therapy with ataluren increases the duration of the outpatient stage, improving 
and/or stabilizing the motor skills of patients.

Keywords: Duchenne muscular dystrophy; children; pathogenetic therapy; ataluren; translarna; effectiveness
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Введение 
Мышечная дистрофия Дюшенна (МДД) — редкое 

Х-сцепленное рецессивное (Xp2.1) нервно-мышечное 
заболевание, вызванное мутациями в гене dmd [1,2]. 

По разным оценкам, заболеваемость МДД состав-
ляет 1 на 3500–5000 живорождённых младенцев муж-
ского пола [3,4]. Ген dmd кодирует белок дистрофин, 
который экспрессируется в мышцах скелета, сердца, 
а также в головном мозге. В скелетной мускулатуре 

белок играет важную роль в стабилизации клеточных 
мембран [5]. В процессе сокращения мышечного во-
локна при отсутствии дистрофина происходят дегене-
рация и некроз с развитием хронического воспаления, 
в результате чего мышечная ткань замещается фи-
брозной [6]. Заболевание проявляется с раннего воз-
раста задержкой моторного развития, в дальнейшем 
обращают на себя внимание неловкость походки, ча-
стые падения, затруднение при подъёме по лестнице. 

https://doi.org/10.46563/2686-8997-2024-5-2-
mailto:popovich.sg@nczd.ru
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V. Ricotti и соавт. на основании оценки двигательных 
функций по шкале «Северная звезда» подтвердили на-
бор баллов у пациентов в возрасте до 7 лет и снижение 
моторных навыков у пациентов старше 7 лет, при этом 
приём глюкокортикостероидной (ГКС) терапии в воз-
расте от 3 до 5 лет увеличивал набор баллов по шка-
ле «Северная звезда» на 1,3 пункта в год у пациентов 
в возрасте до 7 лет [7]. По мере прогрессирования мы-
шечной слабости при отсутствии приёма ГКС в воз-
расте от 8 до 12 лет мальчики теряют возможность к са-
мостоятельному передвижению, у них формируются 
вторичные ортопедические осложнения, утрачивается 
функция верхних конечностей, развиваются дыха-
тельные нарушения, кардиомиопатия, что в конечном 
итоге приводит к летальному исходу [8–10]. Основ-
ным биологическим маркером МДД является уровень 
креатинфосфокиназы (КФК) в сыворотке крови, ко-
торый в 10–100 раз превышает нормативные показа-
тели. Высокие уровни фермента могут определяться 
сразу после рождения, однако часто это повышение 
неспецифично и встречается у маловесных, недоно-
шенных младенцев, а также у пациентов с пороками 
развития сердца, митохондриальной патологией. Мак-
симальные уровни КФК, свидетельствующие о тече-
нии МДД, определяются в возрасте 2–5 лет [11–13]. 
Согласно данным регистра MD STARnet, у пациентов 
с подозрением на МДД впервые повышенный уровень 
КФК обнаруживается в возрасте 4,7 года, а диагноз 
МДД устанавливается в возрасте 4,9 года [14, 15]. 

В настоящее время верификация диагноза реали-
зуется в рамках диагностических программ, имеющих 
широкое применение в России: на первом этапе про-
водится поиск частых делеций и дупликаций гена dmd, 
при отрицательных результатах — секвенирование но-
вого поколения с подтверждением выявленного вари-
анта по Сэнгеру.

Ещё до 1970 г. средняя продолжительность жизни 
пациентов с МДД составляла 14,4 года [16], но улучше-
ние стандартов ведения пациентов, в частности лече-
ние ГКС, медикаментозная терапия кардиомиопатии, 
усовершенствованные реабилитационные программы 
и адекватная респираторная поддержка, привели к то-
му, что средняя продолжительность жизни пациентов 
увеличилась до 30 (21,0–40,5) лет [17]. 

В 2010 г. были опубликованы первые протоколы 
по стандартам ведения пациентов с МДД [18], вклю-
чающие рекомендации по терапии ГКС (преднизо-
лон, 0,75 мг/кг или дефлазакорт, 0,9 мг/кг в сутки еже-
дневно), вакцинопрофилактике, кардиопротективной 
терапии, нутритивной и дыхательной поддержке, ре-
абилитационным мероприятиям. В 2018 г. стандарты 
были дополнены с учётом актуальных данных. В Рос-
сии клинические рекомендации по ведению пациен-
тов с прогрессирующей МДД утверждены в 2023 г. [19].

Сегодня особое внимание уделяется поиску 
прогностических факторов, увеличивающих про-
должительность жизни пациентов с МДД. Так, 

в систематическом обзоре N. Ferizovic и соавт. выявле-
ны 2 экзогенных (приём кардиопротективной терапии 
и глюкокортикостероидов) и 2 эндогенных (тип мута-
ции dmd и генетические модификаторы МДД) фактора, 
влияющих на выживаемость пациентов с МДД, одна-
ко обзор включал серию случаев с небольшим числом 
детей и не оценивал продолжительность наблюдения 
[19]. В метаанализе F.J. Weber и соавт. продемонстри-
ровали, что применение ГКС связано с увеличением 
продолжительности жизни, улучшением показате-
лей функции лёгких и сердца [20]. Более длительное 
применение ГКС связано с более поздней потерей 
амбулаторности [20]. Обсуждается также взаимосвязь 
между назначением ГКС пациентам младшего воз-
раста (< 5 лет) и ранним развитием кардиомиопатии, 
а также повышенным риском переломов [20]. У паци-
ентов с более высокими исходными показателями фи-
зической активности по результатам теста 6-минутной 
ходьбы сердечная недостаточность развивалась позд-
нее [20].

Особый интерес в качестве модификаторов тече-
ния заболевания представляют препараты, направлен-
ные на восстановление выработки функционального 
белка дистрофина. Выбор препарата зависит от типа 
мутации в гене dmd. Существует ряд олигосмысловых 
нуклеотидов, которые обеспечивают восстановле-
ние трансляционной рамки считывания гена dmd пу-
тём пропуска того или иного экзона, так называемая 
экзон-скиппинг-терапия. Так, для коррекции путём 
пропуска 53-го экзона применяются препараты голо-
дирсен (Vyondys 53) и вилтоларсен (Viltepso) [21], 51-го 
экзона — этеплирсен (Exondys) 51) [22], 45-го экзона — 
казимерсен (Ammondys 45) [23]. 

Примерно у 10–19% пациентов с МДД заболе-
вание возникает вследствие нонсенс-мутации в гене 
dmd [24–26]. Нонсенс-мутация приводит к развитию 
стоп-кодона в белок-кодирующей области мРНК, на-
рушая выработку дистрофина [5].

Аталурен — пероральная терапия для пациентов 
с нонсенс-мутацией в гене dmd [25]. Эта небольшая 
молекула действует на этапе трансляции белка в рибо-
соме и позволяет считывать информацию с мРНК, не-
смотря на наличие в ней преждевременного стоп-кодо-
на для получения функционального белка дистрофина 
[27]. Применение аталурена повышает выработку дис-
трофина, способствует сохранению мышечной массы 
и продлевает функциональные возможности у пациен-
тов с МДД. Аталурен в дозе 40 мг/кг в сутки показан 
для лечения МДД у амбулаторных пациентов в возрас-
те старше 2 лет в государствах — членах Европейского 
союза, Беларуси, Бразилии, Великобритании, Север-
ной Ирландии, Исландии, Израиле, Казахстане, Лих-
тенштейне, Норвегии, Республике Корея и России, 
или в возрасте старше 5 лет в Чили и на Украине [28].

Цель исследования — провести анализ анамнести-
ческих, клинических и параклинических показателей 
у пациентов с МДД, получающих патогенетическую 
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терапию препаратом для коррекции нонсенс-мутации 
в гене dmd аталуреном (трансларна), а также оценить 
безопасность терапии и динамику двигательных на-
рушений в реальной клинической практике на фоне 
применения препарата.

Материалы и методы
В исследование были включены 24 пациента 

с МДД, получающие аталурен, находившиеся на го-
спитализации в Центре детской психоневрологии 
ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» Минздрава России 
за период с января 2019 г. по февраль 2024 г. Некото-
рым пациентам терапия была инициирована на осно-
вании заключения федерального консилиума за счёт 
средств регионального бюджета, а с 2021 г. все паци-
енты стали обеспечиваться лечением за счёт средств 
государственного фонда «Круг добра». У всех мальчи-
ков выявленная нонсенс-мутация была подтверждена 
секвенированием по Сэнгеру. 

Наше исследование было разделено на 2 этапа. 
На 1-м этапе проводился анализ анамнестических 

данных, наиболее часто встречающихся клинических 
проявлений и параклинических показателей: 

• течение заболевания;
• режим и доза ГКС; 
• наличие когнитивных, эмоционально-волевых и 

поведенческих нарушений (осмотр психолога  
и/или психиатра);

• тугоподвижность голеностопных суставов; 
• масса тела — определялась в соответствии с кри-

териями ВОЗ на основе индексов Z-scores масса 
тела/возраст (WAZ), рост/возраст (HAZ), ИМТ/
возраст (BAZ), полученных с помощью програм-
мы «WHO AnthroPlus» (2009 г.);

• оценка дыхательной функции — проводилась спи-
рометрия с исследованием объёма форсирован-
ного выдоха (ОФВ1). 

На 2-м этапе оценивали безопасность аталурена 
по наличию серьёзных нежелательных явлений, при-
ведших к отмене терапии. Проводили анализ эффек-
тивности лечения аталуреном с использованием функ-
циональных шкал двигательной активности: шкалы 
«Северная звезда» и теста 6-минутной ходьбы [13, 29]. 
Пациенты были разделены на 2 возрастные группы: 
до 7 лет (n = 11) и старше 7 лет (n = 13) в соответствии 
с данными исследования V. Ricotti и соавт. [6]

Результаты
Возраст начала самостоятельной ходьбы пациен-

тов составил 14,3 ± 2,6 мес, возраст дебюта заболе-
вания — 3,3 ± 2,6 года, возраст обращения к врачу —  
4,25 ± 2,00 года, возраст постановки диагноза —  
5,3 ± 2,3 года.

Средний возраст начала приёма терапии ГКС 
составил 6,3 ±1,8 года. Одному пациенту в возрас-
те 2,8 года терапия ГКС не была назначена на момент 
инициации патогенетической терапии в связи с отсут-

ствием клинических проявлений заболевания. ГКС 
в адекватной дозе и режиме (преднизолон 0,75 мг/кг 
или дефлазакорт 0,9 мг/кг в сутки ежедневно) прини-
мали всего 13 (56%) пациентов. 

Нарушение когнитивных, эмоционально-воле-
вых и поведенческих нарушений зарегистрированы 
у 17 (70,8%) детей, избыточная масса тела — у 6 (25%), 
тугоподвижность голеностопных суставов — у 9 (37,5%). 
Функция внешнего дыхания была проанализирована 
у 16 (66,6%) пациентов (таблица), из них у 1 мальчика 
выявлено её снижение (ОФВ1 < 80%)

Анализ применения патогенетической терапии по-
казал следующее: средний возраст инициации терапии 
аталуреном составил 6,9 ± 2,3 года (минимальный —  
2,8 года, максимальный — 12,5 года), минималь-
ный срок приёма препарата — 12 мес, максималь-
ный — 38 мес. 

При оценке безопасности применения аталурена 
ни у одного пациента не зарегистрировано серьёзное 
нежелательное явление, приведшее к прекращению 
его приёма. 

Оценка двигательной функции пациентов на фоне 
приёма аталурена осуществлялась с использованием 
функциональных тестов «Северная звезда» и 6-минут-
ной ходьбы с интервалом в 1 год. 

Мальчики были разделены на 2 подгруппы в за-
висимости от возраста инициации патогенетической 
терапии: I — дети от 2,8 до 7 лет (n = 11); II — дети 
от 7 до 12,6 года (n = 13). Ввиду немногочисленности 
и гетерогенности групп по возрасту, режимам приёма 
и дозам ГКС, соблюдению стандартов ведения, ре-
зультаты представлены в виде графиков, отражающих 
динамику двигательных функций за указанный период 
наблюдения.

При проведении теста 6-минутной ходьбы в под-
группе I у 10 (91%) детей зафиксированы улучшение 
или стабилизация состояния, у 1 (9%) — показатели 
снизились с 332 до 126 м в течение 1 года (рис. 1, а). 
В подгруппе II у 1 (7,7%) ребёнка отмечено улучшение, 
у 4 (30,8%) — стабилизация состояния, у 7 (53,8%) — 
прогрессирование заболевания, 2 (15,4%) детей пере-
шли в неамбулаторную стадию (рис. 1, б). 

При оценке по шкале «Северная звезда» анализ 
данных проводился в соответствии с результатами, по-
лученными в исследовании F. Muntoni и соавт. [30], со-
гласно которым у пациентов с МДД до 6,3 лет средний 
общий балл увеличивался примерно на 3 балла в год, 
а после указанного возраста снижался на 3 балла в год.

В подгруппе I у 6 (54,5%) пациентов отмечено 
улучшение моторных навыков, у 5 (45,5%) — стабили-
зация состояния (рис. 2, а). В подгруппе II у 5 (38,4%) 
пациентов исходный средний балл по шкале «Север-
ная Звезда» составил 9,6 (8–11), у 7 (61,8%) — 23,13 
(15–30). В динамике у 1 (7,7%) ребёнка зафиксировано 
улучшение двигательной функции, у 6 (46,1%) — ста-
билизация, у 4 (30,8%) — снижение, у 2 (15,4%) — по-
теря амбулаторности (рис. 2, б). 
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Характеристика пациентов на момент начала терапии аталуреном 

Characteristics of patients at the time of initiation of ataluren therapy 

№ пациента
Patient’s No

Возраст 
иницицации 

аталурена, лет
Age of initiation 
of ataluren, years

Наличие когнитивных, 
эмоционально- волевых и 
поведенческих нарушений

Presence of cognitive, 
emotional-volitional and 

behavioural disorders

Наличие тугоподвижности 
голеностопных суставов

Presence of stiffness
ankle joints

Наличие  
избыточной  
массы тела

Presence of excess 
body weight

ОФВ1 |
FEV1 < 80%

1 2.8 – – + Н.и. | N.i.

2 3.5 + – + Н.и. | N.i.

3 3.7 – – – Н.и. | N.i.

4 3.8 + + – Н.и. | N.i.

5 5 + – – Н.и. | N.i.

6 5.2 – – – –

7 5.5 – – – –

8 5.6 + – – –

9 5.6 + – – –

10 5.8 + – – Н.и. | N.i.

11 6.2 + – – –

12 7.2 – – – –

13 7.2 + + – –

14 7.6 + + – –

15 7.7 + + – –

16 7.8 + – – Н.и. | N.i.

17 8 + + – Н.и. | N.i.

18 8 – – + –

19 8.5 + – + + 

20 9 + – + –

21 9 + + + –

22 10 + + + –

23 10 – + – –

24 12.5 + + – –

Примечание. Н.и. – не исследовали.
Note. N.i. – not investigated

Обсуждение

В нашей выборке пациентов с МДД средний воз-
раст начала самостоятельной ходьбы составил 14,3 мес, 
что соответствует нормативным показателям Всемир-
ной организации здравоохранения [31] и согласуется 
с результатами исследования G. Norcia и соавт., где этот 
показатель у детей с МДД составил 16,4 мес. [32]. 

Средний возраст дебюта заболевания у мальчиков 
был равен 3,3 года, средний возраст обращения к вра-
чу — 4,25 года, возраст постановки диагноза — 5,5 го-
да, что отличается от показателей регистра MD STAR-
net по каждому параметру примерно на 1 год (2,5, 3,5 
и 4,9 года соответственно [14].

Диагностическое промедление в нашей выборке 
составило 2 года 4 мес, что сравнимо с данными реги-

стра MD STARnet [14]. Это можно объяснить неспе-
цифичностью первых симптомов заболевания, отсут-
ствием настороженности у родителей, а также низкой 
информированностью врачей смежных специально-
стей (педиатр, ортопед, врач лечебной физкультуры) 
в отношении первых клинических и лабораторных 
признаков МДД. Самым чувствительным маркером за-
болевания является высокий уровень КФК в сыворот-
ке крови, в связи с чем всем мальчикам старше 18 мес 
с задержкой моторного и психо-речевого развития ре-
комендуется проводить это исследование [33–35]. 

ГКС в адекватной дозе и режиме (преднизо-
лон, 0,75 мг/кг или дефлазакорт, 0,9 мг/кг в сутки 
ежедневно) [20, 36, 37] принимали всего 13 (56%) 
пациентов, а возраст инициации терапии ГКС соста-
вил 6,3 ± 1,8 года. Позднее назначение ГКС обуслов-
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лено недостаточной информированностью врачей 
об эффективности данного вида терапии при МДД, 
опасениями в возникновении нежелательных явле-
ний при их применении, тогда как результаты иссле-
дований зарубежных авторов подтверждают преи-
мущества назначения ГКС детям младшего возраста 
до значительного снижения физической активности 
[37, 38]. Доказано также, что длительная терапия ГКС 
продлевает период самостоятельной ходьбы и дыха-
тельную функцию [37, 39]. 

Низкая комплаентность при приёме ГКС в ос-
новном связана с развитием нежелательных явле-
ний, таких как задержка роста, набор веса, развитие 
синдрома Иценко–Кушинга, однако эти симптомы 
поддаются коррекции, и, с учётом соотношения 
риск/польза, терапия ГКС должна продолжать-

ся даже после потери амбулаторности пациентом 
[18, 37, 40].

В нашей выборке пациентов мы оценивали нали-
чие когнитивных, эмоционально-волевых и поведен-
ческих нарушений и выявили высокий процент их 
встречаемости (70,8%), что соотносится с данными ря-
да исследований, где у мальчиков выявлялись синдром 
дефицита внимания с гиперактивностью, расстройства 
аутистического спектра, тревожность, интеллектуаль-
ная недостаточность [41, 42]. В связи с этим занятия 
с дефектологом, логопедом, психологом рекомендует-
ся начинать с самого раннего возраста и продолжать 
в течение всего периода взросления [18, 40] под кон-
тролем профильных специалистов. 

Избыточная масса тела (BAZ Z-score +1,75) выяв-
лена у 25% пациентов, в основном старшего возраста, 
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Рис. 1. Результаты теста 6-минутной ходьбы в подгруппах I (а) и II (б). 

Fig.1. The results of the 6-minute walk test in subgroups I (a) and II (b).
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что обусловлено снижением двигательной активности, 
а также развитием синдрома Иценко–Кушинга на фо-
не длительного приёма ГКС. Коррекция избыточной 
массы тела проводится у пациентов путём снижения 
калорийности питания и оптимизации физических 
нагрузок [18, 40].

Тугоподвижность голеностопных суставов выяв-
лена у 9 пациентов, большинство из них были стар-
ше 7 лет. Данные изменения формируются вследствие 
распада мышечной ткани и замещения ее соединитель-
ной тканью, а также уменьшения объёма движений в го-
леностопных суставах за счёт снижения мышечной си-
лы [9, 18, 40]. Тугоподвижность может встречаться уже 
в ранней амбулаторной стадии заболевания [43]. Наряду 
с применением ГКС, оптимальное позиционирование, 
ортезирование и ежедневные растяжки являются обяза-
тельными мероприятиями при оказании мультидисци-
плинарной помощи пациентам с МДД [9, 18, 40]. 

Ранний возраст пациентов и наличие когнитив-
ных нарушений являлись ограничительными факто-
рами в оценке функции внешнего дыхания у пациен-
тов, ввиду чего исследование было проведено лишь 
у 16 (66,6%) детей, из них только у 1 мальчика стар-
ше 7 лет отмечено снижение ОФВ1 < 80%, при этом его 
функциональный статус также был снижен. Снижение 
форсированноой жизненной ёмкости лёгких и ОФВ1 
в возрастном диапазоне от 5 до 24 лет [44] связано 
с потерей амбулаторности и является предиктором 
снижения дыхательной функции [45]. Таким образом, 
важным аспектом мультидисциплинарного ведения 
пациентов с МДД является регулярное проведение 
спирометрии с целью раннего выявления нарушений 
дыхательной функции и их коррекции. 

В нашей группе длительность наблюдения на фо-
не применения патогенетической терапии аталуре-
ном варьировала от 12 до 38 мес. Оценка двигательной 
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Рис. 2. Оценка по шкале «Северная Звезда» в подгруппах I (а) и II (б). 

Fig. 2. Scoring on the North Star Ambulatory Assessment in subgroups I (a) and II (b).
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функции с помощью теста 6-минутной ходьбы и шка-
лы «Северная Звезда» показала, что у абсолютного 
большинства (91%) пациентов в подгруппе I имеет ме-
сто улучшение или стабилизация данных показателей. 
У 1 пациента с возрастом инициации терапии 6,2 года 
показатели дистанции ходьбы снизились с 332 до 126 м 
в течение 1 года, однако надо отметить, что мальчик 
за указанный период прибавил в весе 5 кг, в связи с чем 
доза преднизолона составила 0,5 мг/кг в сутки, кроме 
того, при выполнении тестирования отмечено плохое 
сотрудничество ввиду наличия нарушений поведения. 

В подгруппе II у 5 (38,4%) пациентов исходный 
средний балл по шкале «Северная звезда» составил 9,6 
(8–11), из них 2 пациента потеряли способность к са-
мостоятельному передвижению в течение 2 лет, тогда 
как у пациентов, имеющих более высокий функцио-
нальный статус — 7 (61,8%) детей с исходным средним 
баллом 23,125 (15–30), наблюдали улучшение или за-
медление прогрессирования заболевания. 

Исследования V. Ricotti и соавт. продемонстриро-
вали, что пациенты в возрасте старше 7 лет, получаю-
щие ГКС, имеющие 13 и 9 баллов по шкале «Северная 
звезда», потеряют способность к самостоятельному 
передвижению через 24 и 12 мес соответственно [7]. 
У 5 пациентов в возрасте старше 7 лет, вошедших в на-
ше исследование, оценка по шкале «Северная звез-
да» также варьировала в этих пределах (8–11 баллов), 
однако только 2 из 5 детей потеряли амбулаторность, 
а остальные сохранили двигательную функцию, что 
можно объяснить сочетанием применения патогене-
тической терапии аталуреном и ГКС. Таким образом, 
применение аталурена у мальчиков с МДД привело 
к улучшению двигательной функции или замедлению 
её регресса.

При анализе данных регистра STRIDE (продолжа-
ющееся международное наблюдательное исследование 
безопасности аталурена у лиц с МДД), осуществлен-
ного в 2022 г., выявлено, что длительное применение 
препарата (4,6 года) в реальной клинической прак-
тике связано с благоприятными данными о безопас-
ности и задержкой прогрессирования заболевания 
[46]. В 2023 г. были опубликованы данные по оценке 
эффективности и безопасности аталурена среди па-
циентов с МДД в возрасте ≥ 5 лет, где также показано 
значимое преимущество в оценке функциональных те-
стов (шкала «Северная звезда», тест 6-минутной ходь-
бы) у пациентов, получающих терапию [47, 48].

По результатам консенсуса по терапии аталуреном, 
клинический опыт и мнения экспертов свидетельству-
ют о том, что применение этого препарата у пациен-
тов, как способных, так и не способных самостоятель-
но передвигаться, оказывает положительное влияние 
на исходы и качество жизни и должно быть частью 
стандартной терапии вне зависимости от статуса па-
циентов. По мнению экспертов, лечение аталуреном 
является эффективным для пациентов вне зависимо-
сти от их способности самостоятельно передвигаться, 

и поскольку лечение остаётся эффективным, его сле-
дует продолжать до тех пор, пока и врач, и пациент хо-
тят и считают необходимым продолжать его [49].

Заключение
Ранняя диагностика МДД и своевременная ини-

циация терапии с соблюдением всех стандартов ве-
дения пациентов имеют решающее значение для со-
хранения двигательной функции. Патогенетическая 
терапия аталуреном увеличивает длительность амбу-
латорной стадии, улучшая и/или стабилизируя мо-
торные навыки пациентов. Эффективность лечения 
зависит от продолжительности заболевания и функ-
ционального статуса пациента на момент начала про-
ведения терапии.
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