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Введение. мышечная дистрофия дюшенна  
(мдд) является наследственным рецессив-
ным, сцепленным с Х-хромосомой  нервно-мы-
шечным заболеванием, страдают 1 из 3500 но-
ворожденных мальчиков, проявляется заболе-
вание прогрессирующей мышечной слабостью, 
атрофией мышц тазового пояса, кардиомиопа-
тией и когнитивными расстройствами в 20–
30% случаев. развитие когнитивных наруше-
ний у больных мдд утяжеляет уход за пациен-
том, оказывает дополнительное отрицательное 
влияние на психо-эмоциональную обстановку 
в семье и является до настоящего времени дис-
кутабельным вопросом. 

Цель исследования. оценить роль ней-
ротрофина — фактора роста головного мозга и 
место расположения мутации в гене белка дис-
трофина в развитии когнитивных расстройств 
у детей и подростков с диагнозом мышечной 
дистрофии дюшенна. 

Материалы и методы. Было обследовано   
24 больных мдд, мужского пола в возрасте с 5 
до 22 лет (средний возраст 13,7 лет). контроль-
ную группу составляли 30 здоровых человек 
(7–22 лет, средний возраст 13,8 лет). проводи-
лось клиническое, молекулярно-генетическое 
и лабораторное исследование. Нейропсихоло-
гическое тестирование для определения степе-
ни выраженности когнитивных расстройств 
проводилось с учетом возрастных особенно-
стей больных и было основано на методиках и 
протоколах, разработанных ранее и включен-
ных в практическое здравоохранение [Сорокин 
в.м., кокоренко в.л., 2003; Бизюк а.п., 2005, 
2010; Семаго Н.я., Семаго м.м., 2005]. тести-
рование включало в себя следующие методики 
для исследования памяти: методика запомина-

ния 10 слов; запоминание 9 геометрических 
фигур; отсроченное воспроизведение 10 слов и 
9 геометрических фигур; «двойной тест» муч-
ника−Смирнова. для исследования мышления 
были использованы 2 методики: «сравнение 
понятий» и «направленные вербальные ассо-
циации»;  для исследования внимания приме-
нялась методика с использованием таблиц 
Шульте. определение уровня нейротрофиче-
ского фактора роста головного мозга (ФрГм) 
проводили иммуноферментным методом в об-
разцах сыворотки крови (фирма rayBiotech, 
inc). пороговые величины определения ФрГм-
20 пг/мл.  поиск делеций и дупликаций в гене 
дистрофина с помощью мультиплексной ам-
плификации лигированных зондов (79 экзонов 
и промоторная область) и методом мульти-
плексной полимеразной цепной реакции (20 
экзонов и промоторная область). в работе  ис-
пользовали наборы зондов p034 и p035 компа-
нии mrc-holland (Нидерланды). анализ про-
водили с помощью автоматической системы 
капиллярного электрофореза aBi 3130×1 
(applied Biosystems, usa). выявление точко-
вых мутаций было осуществленно в отделе мо-
лекулярной генетики госпиталя кошан (па-
риж, Франция) методом секвенирования следу-
ющего поколения с последующей 
верификацией по  Сэнджеру. Статистический 
анализ осуществлялся с использованием паке-
та statistica 8.0 (statsoft®, inc., usa).  
результаты. по данным молекулярно-генетиче-
ского анализа было выявлено, что 8 больных 
мдд имеют мутацию в проксимальном отделе  
гена мдд Х-хромосомы (с 1 по 40 экзон), 16 
больных в дистальном отделе гена мдд 
Х-хромосомы (с 41 по 79 экзон). по принципу 
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расположения мутации в проксимальном и 
дистальном отделе  гена мдд Х-хромосомы 
больные мдд были разделены на две группы 
соответственно i группа (n=8) и  ii  группа 
(n=16). Нейропсихологическое исследование 
выявило в 33% случаев выраженные когнитив-
ные расстройства, в 19% − умеренные наруше-
ния когнитивной сферы.  Было отмечено, что у 
больных ii группы когнитивные нарушения 
имели более выраженный характер.  

 данные иммуноферментного анализа пока-
зали, что диапазон значений нейротрофина 
ФрГм у больных ii группы находится в интер-
вале от 18650 до 23750 пг/мл, где нижняя гра-
ница имеет значения ФрГм ниже, чем в кон-
трольной группе. выявлено, что  концентрация 
ФрГм имеет статистические значимые разли-
чия в группах пациентов с наличием и отсут-
ствием когнитивных расстройств (p<0,001). в 
группе пациентов с наличием когнитивных 
расстройств наблюдается сниженная концен-
трация ФрГм — 23670 [21700; 30720] пг/мл 
против 32700 [31660; 33750] пг/мл у пациентов 
без когнитивных расстройств. для данного 
показателя был выполнен расчет абсолют-

ного риска варианта течения мдд с когни-
тивными нарушениями, отношения шансов 
этого риска и 95% доверительного интерва-
ла отношения шансов.  минимальный риск 
течения мдд с развитием когнитивных рас-
стройств, составивший 20% (2 из 10 паци-
ентов) наблюдалась в группе больных с кон-
центрацией ФрГм более 31000 пг/мл. у 
больных с концентрацией ФрГм менее 
31000 пг/мл риск неблагоприятного течения 
составил 75% (15 из 20 пациентов), шансы 
развития когнитивных расстройств стати-
стически значимо (p<0,001) увеличиваются 
более чем 10 раз (отношение шансов 
оШ=12,0;  95% ди для отношения шансов 
= [1,9–76,4]). 

Заключение.  в патогенезе развития ког-
нитивных расстройств у детей и подростков 
с мдд могут участвовать такие факторы, 
как особенности нейротрофической регуля-
ции,   проявляющиеся снижением  концен-
трации нейротрофина ФрГм в сыворотке 
крови больных и расположение  мутации в 
гене белка дистрофина Х-хромосомы в дис-
тальном отделе.  




