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Спинальная мышечная атрофия — наследственное заболевание нервной системы с поражением моторных нейронов 
передних рогов спинного мозга, приводящее к развитию атрофии и прогрессирующей мышечной слабости. В статье 
представлен клинический случай течения спинальной мышечной атрофии II типа у ребенка в возрасте 7 лет. Впервые 
этот диагноз был выставлен и обоснован на основании результатов молекулярно-генетического исследования в возрасте 
1,5 года. В возрасте 2,5 года диагноз спинальной мышечной атрофии был подтвержден в «Научно-исследовательском 
клиническом институте педиатрии им. академика Ю.Е. Вельтищева» (НИКИ педиатрии), Москва. В течение последу­
ющих лет у пациента наблюдался быстрый регресс ранее полученных навыков. Ребенок перестал стоять с поддержкой, 
не ходит, не сидит самостоятельно. Появились контрактуры коленных суставов и голеностопных суставов, сколиоз 
позвоночника II степени, вывих головки левого тазобедренного сустава, симптомы хронической вентиляционной недо­
статочности. Один раз в год осуществлялась плановая госпитализация в психоневрологическое отделение детской 
больницы по месту жительства с целью проведения поддерживающей терапии. Неоднократно находился на госпитали­
зации в НИКИ педиатрии. По заключению консилиума врачей НИКИ педиатрии в связи с абсолютными показаниями 
к лечению данного заболевания 4 мес назад начато патогенетическое лечение рисдипламом в дозе 5 мг/сут по программе 
дорегистрационного использования данного препарата. За время приема рисдиплама у пациента отмечаются стабили­
зация заболевания, улучшение общего состояния и моторной функции верхних конечностей. Нежелательные явления 
на фоне приема препарата не наблюдаются.
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Spinal muscular atrophy is a hereditary disease of the nervous system with damage to the motor neurons of the anterior horns 
of the spinal cord, leading to the development of atrophy and progressive muscle weakness. The article presents a clinical case of type 
2 spinal muscular atrophy in a child aged 7 years. For the first time, the diagnosis of spinal muscular atrophy was made and substantiated 
by the molecular genetic method at the age of 1.5 years. At the age of 2.5 years, the diagnosis of spinal muscular atrophy was confirmed 
at the Veltischev Research and Clinical Institute for Pediatrics, Moscow. Over the next years, the patient experienced a rapid regression 
of previously acquired skills. The child ceased to stand with support, to sit independently. Contractures of the knee joints and ankle joints 
appeared; 2nd degree scoliosis of the spine; dislocation of the head of the left hip joint; symptoms of chronic ventilation failure. Once 
a year, planned hospitalization was carried out in the neurological department of the children’s hospital at the place of residence to con­
duct supportive therapy. The patient was repeatedly hospitalized at the Research and Clinical Institute for Pediatrics. In connection with 
the invariable indications for the treatment of this disease, according to the conclusion of the case conference of the Research and Clin­
ical Institute of Pediatrics, pathogenetic treatment with risdiplam at a dose of 5 mg per day according to the program of premarketing 
use of this drug was started 4 months ago. While the patient continues to take risdiplam, the disease is stable and the general condition 
and motor function in the upper extremities improve. Adverse events while taking the drug are not observed.
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Спинальны е мы ш ечны е атроф ии — группа 
наследственны х заболеваний с аутосомно-рецес- 

сивны м типом  наследования, протекаю щ их с п о р а­
ж ением  и потерей м оторны х нейронов передних
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рогов спинного мозга, которы е относятся к  числу 
довольно часто встречаю щ ихся наследственны х забо­
леваний нервной системы — 1 на 6 —10 тыс. новорож ­
денны х [1—4]. П ри  данном  заболевании наруш ается 
иннервация проксим альны х м ы ш ечны х волокон, 
что приводит к  развитию  атроф ии м ы ш ц, прогрес­
сирующ ей м ы ш ечной слабости и невозмож ности 
соверш ать движ ения. П ричиной таких наруш ений 
служит деф ицит белка, за синтез которого отвечает 
ген S M N  (survival m otor neuron  gene), располож енны й 
в районе 5q13 и представленны й копиями: SM N 1  
и SM N 2  [1, 3, 4]. У  больш инства пациентов с различ­
ны м и типам и спинальной м ы ш ечной атроф ии реги ­
стрируется делеция гена SM N1. Р иск  рож дения боль­
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ного ребенка от родителей, им ею щ их аном альны й 
ген, составляет 25%. В остальных случаях рождаются 
абсолю тно здоровые дети [1, 5, 6 ].

В настоящ ее время выделяю т несколько основных 
типов спинальной м ы ш ечной атроф ии в зависим о­
сти от дебю та возникновения заболевания, тяж ести 
его течения и продолж ительности ж изни  пациентов. 
С пинальная м ы ш ечная атроф ия 0 типа проявляется 
внутриутробно отсутствием у плода двигательной 
активности; с рож дения у ребенка вы раж ена гене­
рализованная м ы ш ечная гипотония с характерной 
позой «лягушки», резко сниж ена спонтанная двига­
тельная активность; сухожильные реф лексы  не вы зы ­
ваю тся [2, 4]. П ри спинальной м ы ш ечной атрофии 
I типа (болезнь В ерднига-Гоф ф м ана) клинические 
проявления у больных отмечаю тся, как  правило, 
до 6 -месячного возраста и характеризую тся п ри зн а­
кам и вялого паралича м ы ш ц конечностей и туло­
вищ а с вовлечением  в процесс ды хательной муску­
латуры. Д ети с I типом  заболевания редко дож иваю т 
до 2 - 3  лет ж изни. Часто смерть таких детей насту­
пает от ослож нений острой пневм онии  и прогрес­
сирую щ ей ды хательной недостаточности [1, 5]. 
С пинальная м ы ш ечная атроф ия II типа клинически 
проявляется после 6 мес ж изни. Больны е дети могут 
сидеть, но никогда не достигаю т способности ходить 
самостоятельно [1, 3, 4]. П ри спинальной м ы ш ечной 
атроф ии III  типа (болезнь К ю гельберга-В еландер) 
первые симптомы  заболевания появляю тся после 
1,5 лет ж изни. Такие дети могут стоять и ходить 
самостоятельно. В клинической  картине заболева­
ния наблю даю тся не только типичны е симптомы, 
но и ф ибриллярны е и ф асцикулярны е подергива­
ния [1, 5]. С пинальная м ы ш ечная атроф ия IV типа, 
как  правило, м анифестирует во взрослом возрасте. 
Д ля этого типа заболевания характерна стертость 
клинических проявлений в виде незначительного 
ограничения ф ункции передвиж ения, ум еренной 
гипотроф ии м ы ш ц бедер и тазового пояса [1, 2, 4]. 
П ри всех типах спинальной м ы ш ечной атроф ии 
могут пораж аться основны е группы дыхательных 
м ы ш ц, вклю чая м ы ш цы  вдоха и выдоха и бульбарную 
мускулатуру, при этом  степень пораж ения может раз­
личаться в зависим ости от типа спинальной м ы ш еч­
ной атроф ии и стадии заболевания [7].

Д иагноз основан на тщ ательном  сборе анамнеза, 
особенностях клинических проявлений, данны х 
электронейром иограф ии, молекулярно-генетических 
исследований [4, 7 -9 ] . Д иф ф еренциальны й диаг­
ноз проводится с м иопатиям и, прогрессирую щ ей 
м ы ш ечной дистроф ией  Д ю ш ена, боковы м ам иотро­
ф ическим  склерозом, сирингом иелией, полиом иели­
том, детским  церебральны м  параличом, наследствен­
ны м и заболеваниям и обмена вещ еств [1, 4, 8 , 9].

М едикам ентозная терапия спинальной м ы ш ечной 
атроф ии подразделяется на два направления: пато­
генетическая терапия, направленная на коррекцию

деф ицита белка SM N , и сим птом атическая терапия 
[2, 4, 7, 10-14]. В качестве основы патогенетической 
терапии заболевания всем пациентам  с генетически 
подтверж денны м  диагнозом  с двумя и более копиям и 
гена SM N 2  реком ендовано прим енение препарата 
нусинерсен в самы й короткий срок после постановки 
диагноза [11-14]. В Р оссийской Ф едерации препарат 
нусинерсен зарегистрирован с 2019 г. по настоящ ее 
время. А  появление нового револю ционного п реп а­
рата онасем ноген абепарвовек для лечения спиналь­
ной м ы ш ечной атроф ии у детей до  2 лет дало надежду 
на полное вы здоровление детям  с этой патологией. 
Во многих странах зарегистрирован и успеш но п р и ­
м еняется для лечения спинальной м ы ш ечной атро­
ф ии другой препарат патогенетической терапии — 
рисдиплам. Рисдиплам  -  м одиф икатор сплайсинга 
м Р Н К , он увеличивает концентрацию  ф ункциональ­
ного белка двигательны х нейронов, продуцируемого 
геном SM N 2  [15]. Рисдиплам  равномерно распреде­
ляется во всем организм е, в том  числе в централь­
ной нервной системе (Ц Н С ), проникая через гема- 
тоэнцеф алический  барьер и приводя к  увеличению  
уровня белка SM N  в Ц Н С  и по всему организму [15]. 
П ока рисдиплам  — первы й и единственны й препарат 
для лечения спинальной м ы ш ечной атроф ии, кото ­
ры й мож но приним ать на дому, так  как  он п ри м ен я­
ется в ж идкой ф орм е один раз в сутки перорально. 
М инздрав Р оссийской Ф едерации зарегистриро­
вал препарат рисдиплам  для лечения спинальной 
м ы ш ечной атроф ии 26.11.2020 г . В  клинических 
исследованиях подтверж дено улучш ение двигатель­
ны х ф ункций у пациентов разны х возрастов со сп и ­
нальной м ы ш ечной атроф ией I - I I I  типов.

Д ля коррекции  сниж ения плотности костной 
ткани  в сим птом атической медикам ентозной тера­
пии назначаю т препараты  кальция, холекальци- 
ферола, бисф осф онатов, витамины. П ри  вы явле­
н ии  бронхоспазма прим еняю т ком бинированны е 
бета2-адреном им етики [2, 16, 17]. Больш ое значение 
в лечении спинальной м ы ш ечной атроф ии играет 
реабилитация. Д оказано, что ф изиотерапия и реаби­
литация способны  повы сить качество ж изни  п ац и ­
ентов и улучшить ф ункциональны е возм ож ности 
организм а [17, 18]. Н азначение в комплексную  тера­
пию  лечебной физкультуры, массаж а, ф изиотера­
певтических методов лечения, а такж е прим енение 
ортопедических средств воздействия для предупреж ­
дения контрактур суставов, несом ненно, играю т важ ­
ную роль в терапии спинальной м ы ш ечной атрофии 
у больных детей. [2, 17, 18]. Х ирургическое лечение 
пациентам  со спинальной м ы ш ечной атроф ии п ро­
водится в качестве корректирую щ его инструменталь­
ного вмеш ательства на позвоночнике [7].

П ри планировании последую щ ей беременности, 
если ранее в семье были случаи рож дения детей со 
спинальной мы ш ечной атроф ией, супружеская пара 
в обязательном  порядке направляется на консульта­
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цию  к  врачу-генетику. Благодаря проведению  дородо­
вой Д Н К -диагностики  спинальной м ы ш ечной атро­
фии за последнее время во м ногих странах сниж ается 
риск рож дения больного ребенка практически до 0 

[6 , 19]. С крининговы й тест новорож денны х позволит 
пациентам  получить более активное лечение до того, 
как  произойдет необратимая потеря нейронов.

Актуальную задачу представляет своеврем ен­
ная обращ аемость пациентов с данной патологией 
к проф ильны м  специалистам , так как  нередко дети, 
страдаю щ ие спинальной м ы ш ечной атрофией, 
наблю даю тся у врачей с ош ибочны м и диагнозами 
и не направляю тся к  врачу-генетику. В качестве п р и ­
мера представляем  клинический  случай течения 
спинальной м ы ш ечной атроф ии II типа у 7-летнего 
ребенка.

Клинический случай. Ребенок Д ., 7 лет поступил 
в психоневрологическое отделение ОГБУЗ «Детская 
областная клиническая больница» (Д О К Б) Белгорода
16.03.2020 г. с ж алобами на каш ель после глотания, 
отсутствие активны х движ ений в ниж них кон еч но­
стях. Ребенок самостоятельно не садится, не стоит, 
не ходит.

И з анам неза ж изни  известно, что пациент от 1-й 
беременности и родов. Б ерем енность протекала 
с угрозой преры вания на 10-й неделе. Н а 16-й неделе 
беременности матери ребенка была проведена л ап а­
роскопия для удаления кисты  правого яичника. Роды 
срочные, физиологические. М асса тела при рож де­
нии 3010 г, рост 51 см. О ценка по ш кале Апгар 7/8 бал­
лов. К  груди был прилож ен на 1-е сутки. Грудь взял 
активно, не срыгивал. П рививка Б Ц Ж  в роддоме сде­
лана. И з роддома был вы писан на 5-е сутки жизни. 
Н а 1-м году ж изни  находился на см еш анном  вскарм ­
ливании  из-за  гипогалактии у матери. Н аследствен­
ность не отягощ ена, со слов родителей. П роф и лак­
тические прививки сделаны по индивидуальному 
графику. И з перенесенны х заболеваний: несколько 
раз болел острым респираторны м  заболеванием 
в легкой форме, в возрасте 1,5 года была острая к р а­
пивница на введение виф ерона per rectum. В 2015 г. 
перенес двусторонню ю  острую внебольничную  п н ев­
монию  средней степени тяжести. П ациент — инвалид 
с детства.

И з анам неза заболевания известно, что с рож де­
ния у ребенка отмечались слабость м ы ш ц в кон еч­
ностях, необы чная «распластанная» поза, сниж ение 
сопротивления в суставах при пассивны х движ е­
ниях и увеличение амплитуды движ ений в суставах. 
Н есколько позж е вы являлась и задерж ка моторного 
развития: голову держит с 2 мес, сидит с 10 мес. М ать 
ребенка считает его больным с возраста 10 мес, когда 
она впервые заметила, что он начал терять уже п ри об­
ретенны е навы ки, а новы е не появлялись. В возрасте 
1 года не ползал, не стоял без поддерж ки, не ходил 
самостоятельно, только держась за опору, через 2 мес 
перестал ходить вдоль опоры.

Впервые пациент был госпитализирован в п си ­
хоневрологическое отделение для детей раннего 
возраста городской детской больницы  г. Белгорода 
для обследования и лечения в возрасте 1,5 года, впер­
вые был вы ставлен диагноз спинальной м ы ш ечной 
атрофии. В отделении проводилось электронейро- 
м иограф ическое обследование: при исследовании 
n. mtibialis с пом ощ ью  поверхностной стимуляцион- 
ной электронейром иограф ии вы явлено сниж ение 
амплитуды М -ответа, F -волны , отнош ения Н /М . 
П олученны е данны е указываю т на аксональное п ора­
ж ение n. tibialis с двух сторон. П озж е в результате 
генетического обследования диагноз спинальной 
м ы ш ечной атрофии был подтверж ден в лаборатории 
«Инвитро»: была обнаруж ена делеция 7 -8 -г о  экзонов 
гена SM N1.

Для обследования и назначения необходимого 
лечения в возрасте 2,5 года ребенок был направлен 
на госпитализацию  в «Н аучно-исследовательский 
клинический институт педиатрии им. академ ика 
Ю .Е. Вельтищева» (Н И К И  педиатрии) М инздрава 
России (М осква), где диагноз спинальной м ы ш ечной 
атрофии был подтвержден, на основании в том  числе 
повторной Д Н К -диагностики.

П ациент находится под постоянны м  наблю де­
нием  детского невролога и педиатра по месту ж итель­
ства. Госпитализация в психоневрологическое отде­
ление по месту жительства осущ ествлялась 1 раз в год 
для проведения повторны х курсов поддерж иваю щ ей 
корригирую щ ей терапии; 2 раза находился на реа­
билитационном  лечении в м естном реабилитацион­
ном  центре «Веселая Лопань». В дом аш них условиях 
периодически проводятся лечебная физкультура 
и массаж  курсами по 20 дней. Больной передвига­
ется в кресле-коляске с электроприводом. В тече­
ние последних лет у пациента наблю дался быстрый 
регресс полученных навыков. Ребенок перестал сто­
ять с поддерж кой, затем и сидеть самостоятельно; 
сидит с опорой на обе руки. П оявились контрактуры 
коленны х и голеностопны х суставов, грудопояснич­
ны й сколиоз позвоночника, вывих головки левого 
тазобедренного сустава, обусловленные м ы ш ечной 
гипотонией и атрофией мыш ц.

Ребенок неоднократно находился на стацио­
нарном  лечении в Н И К И  педиатрии им. академ ика 
Ю .Е. Вельтищева, последний раз с 10.07.18 по 27.07.18 
с диагнозом: спинальная м ы ш ечная атроф ия II типа. 
О слож нения: вывих головки левого тазобедренного 
сустава. Вальгусная деф орм ация тазобедренных 
суставов. К онтрактуры  коленны х, голеностопных 
суставов. Сопутствую щ ий диагноз: острый ф ари н ­
гит с эксикозом  (с 12.07.18 по 17.07.18). В отделение 
поступил с ж алобами на отсутствие самостоятельной 
ходьбы, прогрессирование контрактур. В стационаре 
были проведены  необходимое обследование и поли- 
ком понентная терапия с прикладной кинезотерапией 
для больного с нервно-м ы ш ечны м  заболеванием.
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Ребенок был вы писан с небольш ой полож итель­
ной динам икой  в виде увеличения объема движ ений 
и необходимы ми реком ендациям и под наблю дение 
педиатра, невролога, ортопеда по  месту жительства.

П о результату повторного м олекулярно-генетиче­
ского анализа числа копий  гена S М N  от 27.12.2020 г. 
вы явлена делеция экзонов 7—8-го гена SМ N 1  в гом о­
зиготном  состоянии. Д иагноз подтверж ден м олеку­
лярно-генетическим  методом.

За последние 2 года, со слов матери, у ребенка 
на фоне прогрессирования основного заболева­
ния (вы раж енная гипотония м ы ш ц конечностей, 
не может поднять голову из полож ения лежа, усиле­
ние тремора верхних конечностей, не может удер­
живать предметы в руке) появились симптомы, 
свидетельствующ ие о наличии хронической гиповен­
тиляционной  недостаточности: головная боль в тече­
ние дня, нарастание общ ей слабости, беспокойны й 
сон в ночное время, учащ ение каш ля. В дом аш них 
условиях прим еняю т массаж  курсами, лечебная 
физкультура, физиолечение, растяж ки контрак­
тур и туторы. П роводили реабилитационное лече­
ние на тренаж ере «Экзарта». К орсет используется 
в течение 1—2 ч в день. О ткаш ливатель прим еняется 
с осени 2018 г. при  усилении каш ля и при рецидивах 
острой респираторной инф екции.

П оследняя госпитализация в психоневрологиче­
ское отделение Д О К Б  по месту жительства для п р о ­
ведения курса поддерж иваю щ ей сим птоматической 
терапии носила плановы й характер. Общее состо­
яние ребенка при  поступлении в отделение было 
средней степени тяж ести за счет неврологической 
сим птом атики. Ребенок слож ен пропорционально. 
Окруж ность головы 54 см, окружность грудной 
клетки 62 см, рост 117 см, масса тела 22,2 кг. Со сто­
роны  опорно-двигательного аппарата отмечаются 
деф орм ации скелета: воронкообразная грудная
клетка, контрактуры  коленны х и голеностопны х 
суставов, киф оз грудного отдела позвоночника I I—III 
степени, вальгусная деф орм ация стоп. П одкож ны й 
ж ировой слой развит ум еренно, равномерно. Тургор 
тканей сохранен. О тмечается вы раж енная гипотро­
фия м ы ш ц ниж них конечностей и проксим альны х 
отделов верхних конечностей  (рис. 1).

К ож ны е покровы  бледные, чистые, эластичные. 
Видимые слизистые оболочки влажные, чистые, 
розовые. П ериф ерические лим ф атические узлы 
не увеличены. Частота ды хательных движ ений 
20 в минуту. Н осовое ды хание свободное. Н ад лег­
ким и при  перкуссии с обеих сторон определялся 
ясны й  легочны й звук. П ри аускультации легких 
выслуш ивалось везикулярное ды хание, хрипов нет. 
Область сердца при  осмотре не изм енена. Границы 
относительной тупости сердца соответствовали воз­
растной норме. Частота сердечных сокращ ений 
92 уд/м ин. Тоны сердца приглуш ены , ритмичны е. 
Ж ивот обы чной формы , активно участвовал в акте

ды хания, при  пальпации м ягкий, безболезненны й. 
П ечень не выступала из-под края реберной дуги. 
С елезенка не увеличена. Стул 1 раз в сутки, оф орм ­
лен, без патологических примесей. Диурез в норме.

В неврологическом  статусе: сознание ясное, судо­
рог нет. На осмотр реакция адекватная. В контакт 
вступает охотно. И нтеллект соответствует возрасту 
Учится в первом  классе. С програм мой справляется. 
Ч ерепно-м озговая иннервация не наруш ена. Ф асци- 
куляции на язы ке постоянно. М енингеальны е сим п­
томы отсутствуют. Чувствительность не наруш ена. 
Голову удерживает в вертикальном  полож ении. Не 
может поднять голову из полож ения лежа. Н е ходит, 
не стоит, не ползает, не может сесть из полож ения 
лежа на спине. М аксим альная двигательная возм ож ­
ность — посаж енны й ребенок сидит с опорой на обе 
руки (рис. 2). Н е может поднять руки выш е уровня 
верхнего пояса конечностей, хуже слева. П ассивны е 
и активны е движ ения ограничены  в коленны х, голе­
ностопны х суставах, отмечается вальгусная д еф ор­
м ация стоп. Вывих головки левой бедренной кости. 
Тонус м ы ш ц диф ф узно сниж ен. М ы ш цы  дряблые. 
Отмечается общ ая гипотроф ия. М ы ш ечная сила сн и ­
ж ена в руках до 2 баллов, в ногах до 1 балла. Сухо­
ж ильны е реф лексы  не вызываю тся. Б рю ш ны е р еф ­
лексы  не вызываю тся. Вы раж енный тремор верхних 
конечностей.

На основании жалоб при  поступлении, анамнеза 
заболевания и ж изни, клинического осмотра был 
вы ставлен диагноз: спинальная мы ш ечная атро­
ф ия, тип II. О слож нения: контрактуры коленных, 
голеностопны х суставов. Грудопоясничный сколиоз 
позвоночника II степени. Вальгусная деф орм ация 
тазобедренны х суставов и стоп. Вывих головки левого 
тазобедренного сустава. Сопутствующ ие заболева­
ния: наруш ение самостоятельной вертикализации. 
И спользование откаш ливателя.

Б ы ло проведено лабораторно-инструментальное 
обследование. В клинических анализах крови и мочи, 
биохимическом  анализе крови патологических изм е­
нений не выявлено; копрограмма в норме.

На электрокардиограмм е регистрировался сину­
совый ритм  с частотой 96 уд /м ин , нормальное 
полож ение электрической оси сердца; наруш ение 
процесса реполяризации в миокарде. О смотрен оку­
листом: глазное дно в норме. На электроэнцеф ало­
грамме регистрировался дезорганизованны й тип; 
диф ф узная островолновая активность, при пробах — 
повы ш ение биоэлектрической активности стволовых 
структур мозга, признаки  ф ункциональной неустой­
чивости срединны х структур мозга на диэнцеф аль- 
ном  уровне; типично сф орм ированны е эп и ком ­
плексы  не зарегистрированы . П ри ультразвуковом 
исследовании органов брю ш ной полости и почек 
вы явлены  увеличение печени  и желчного пузыря, 
реактивны е изм енения подж елудочной железы. 
П ри рентгенограф ии позвоночника вы явлен ум е­
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к л и н и ч е с к и е  с л у ч а и

Рис. 1. Внешний вид больного спинальной мышечной атрофии ребенка Д., 
7 лет, при поступлении в психоневрологическое отделение ДОКБ г. Белго­
рода. Отмечаются деформации скелета: воронкообразная грудная клетка, 
контрактуры коленных и голеностопных суставов, деформация стоп.
Fig. 1. The appearance of a child D. 7 years old with spinal muscular atrophy upon 
admission to the neuropsychiatric department of the Children’s Clinical Hospital 
in Belgorod. Deformities of the skeleton are noted: funnel chest, contractures 
of the knee and ankle joints, deformity of the feet.

ренны й  S-образны й сколиоз грудного и поясничного 
отделов позвоночника. Н а рентгенограм ме тазобед­
ренны х суставов — признаки  вывиха головки левой 
бедренной кости, вальгусная деф орм ация тазобед­
ренны х суставов. Н а рентгенограм ме органов груд­
ной  клетки — признаки  обструктивного бронхита.
П ри  ночной  пульсоксиметрии наруш ений ды хания 
во время сна не выявлено. П ри оценке ф ункции 
внеш него ды хания отмечались умеренны е наруш е­
ни я легочной вентиляционной  ф ункции  на уровне 
центральны х бронхов и бронхов среднего калибра;
VC in =  62%, VC ех =  70%; мож но предполагать ум е­
ренны е рестриктивны е наруш ения ф ункции  вн еш ­
него ды хания. Ребенок консультирован ортопедом 
с диагнозом: S-образны й грудопоясничны й сколиоз.
Вывих головки левой бедренной кости. С гибатель­
ны е контрактуры  коленны х суставов. П ронационны е 
установки nредплечий. Э квинусны е установки стоп.
Н аруш ение самостоятельной вертикализации.

С первого дн я  пребы вания ребенка в отделении 
проводилась терапия: м едикам ентозная (глицин; 
элькар; кудесан), лечебная физкультура и м ассаж  
№ 10; параф ин на ниж ние конечности  № 10. За время 
пребы вания в стационаре состояние больного п р ак ­
тически не изм енилось, по-преж нем у сохранялись 
ж алобы на слабость, повы ш енную  утомляемость, 
плохой сон, м ы ш ечны е боли в конечностях.

26.03.2020 г. был проведен консилиум врачей 
на базе Д О К Б  г. Белгорода по вопросу назначения 
пациенту лекарственного препарата, не зарегистри­
рованного на территории Российской Ф едерации, 
для оказания ему м едицинской пом ощ и по ж изнен­
ным показаниям  и необходимости его ввоза. В связи 
с абсолю тными показаниям и и отсутствием альтер­
нативных неинвазивны х препаратов для лечения д ан ­

Рис. 2. Внешний вид больного спинальной мышечной атро­
фии ребенка Д., 7 лет, при поступлении в психоневрологиче­
ское отделение ДОКБ г. Белгорода. Пациент сидит с опорой 
на обе руки.
Fig. 2. The appearance of a child D. 7 years old with spinal mus­
cular atrophy upon admission to the neuropsychiatric depart­
ment of the Children’s Clinical Hospital in Belgorod. The pa­
tient sits with support on both hands.

ного заболевания, а также в соответствии с П оста­
новлением Правительства Р Ф  от 29.09.2010 №771 
«О порядке ввоза лекарственных средств для м еди­
цинского прим енения на территорию  Российской 
Федерации» и П риказом  М инистерства здравоохране­
ния и социального развития Российской Ф едерации 
от 09.08.2005 № 494 «О порядке прим енения лекар­
ственны х средств у больных по ж изненны м  показа­
ниям» консилиум постановил разреш ить к  индивиду­
альному прим енению  и ввозу лекарственны й препарат 
рисдиплам для оказания м едицинской пом ощ и п аци­
енту по ж изненны м  показаниям. Ребенок был вы пи­
сан по месту жительства под наблю дение участкового 
педиатра и детского невролога с рекомендацией про­
ведения консультативного осмотра в условиях Н И К И  
педиатрии им. академика Ю .Е. Вельтищева. По заклю ­
чению  Ф едерального протокола консилиума врачей 
Н И К И  педиатрии от 19.06.2020 г. принято реш ение 
о прим енении препарата рисдиплам в качестве пато­
генетической терапии пациенту с ию ня 2021 г. Однако 
препарат поступил в Россию  значительно раньш е, 
и ребенок уже с октября 2020 г. в течение 4 мес при н и ­
мает препарат в дозе 5 мг ежедневно.
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Н а фоне прием а препарата отмечаются стаби­
лизация заболевания и улучш ение общ его состоя­
ния ребенка. У  пациента улучш илось отхождение 
м окроты  из дыхательных путей, улучш ился сон. 
О тмечены полож ительны е изм енения двигательных 
функций: ребенок может более длительно, чем  ранее 
удерживать предметы в руке; почерк его стал более 
ровным; успеш нее справляется с дом аш ним  обу­
чением.

Заключение
П редставляя описание данного клинического 

наблю дения, следует обратить вним ание вра- 
чей-специалистов на одно из наследственны х забо­
леваний — спинальную  мыш ечную  атрофию  и пред­
ставить особенности клинического проявления 
заболевания в динам ике у больного ребенка стар­
ш его возраста. Бы строе прогрессирую щ ее течение 
заболевания, наличие ослож нений, сом нительны й

прогноз заболевания ставят курирование пациентов 
с данной патологией в ряд наиболее слож ных задач, 
стоящ их перед соврем енной неврологией и педиа­
трией. О днако в настоящ ее время диагноз спиналь­
ной м ы ш ечной атроф ии — не приговор, так как  п ро ­
изош ел «прорыв» в ее лечении благодаря проведению  
патогенетической терапии с успеш ным прим енением  
инновационны х препаратов. П ри  этом  м едико-ге­
нетическое консультирование и методы пренаталь­
ной диагностики помогут планировать беременность 
и предотвратить рождение последую щ их детей 
с наследственны ми заболеваниями.

Таким образом, описанны й клинический  слу­
чай спинальной м ы ш ечной атрофии у ребенка 7 лет 
поможет врачам -специалистам  вовремя предполо­
ж ить наследственное заболевание Ц Н С  у больного 
и своевременно направить пациента в специализи­
рованное м едицинское учреждение для дообследова­
ния, определения тактики лечения и проф илактики.
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