
    

МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ДЮШЕННА (МДД) - ЭТО ОДНА ИЗ НАИБОЛЕЕ РАСПРОСТРАНЕННЫХ 
И ТЯЖЕЛЫХ ФОРМ МЫШЕЧНОЙ ДИСТРОФИИ У ДЕТЕЙ1,2
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•  �МДД возникает в результате делеций, дупликаций или точечных мутаций в гене, кодирующем дистрофин – важный компонент мембраны мышечного волокна5,6

•  �Мутации в гене дистрофина приводят к дефициту или снижению активности дистрофина2,5

•  �Это, в свою очередь, ведет к активному повреждению, фиброзу и жировой дистрофии мышечной ткани6,7

МДД – Х-СЦЕПЛЕННОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ, ВОЗНИКАЮЩЕЕ В РЕЗУЛЬТАТЕ МУТАЦИИ В ГЕНЕ ДИСТРОФИНА2,5

РАННЯЯ ДИАГНОСТИКА МОЖЕТ УЛУЧШИТЬ ИСХОДЫ ЗАБОЛЕВАНИЯ1,2

• МДД встречается примерно у одного из 3600-6000 живорожденных мальчиков1-3.

• �МДД характеризуется прогрессирующей дегенерацией мышечной ткани и приводит к потере способности самостоятельно ходить, дыхательной и сердечной 
недостаточности и, как следствие, к преждевременной смерти1,2,4,5.

•  �Педиатры играют важную роль, поскольку именно они могут заметить первые 
признаки нервно-мышечного заболевания1,11,12

    
СВОЕВРЕМЕННАЯ ТОЧНАЯ ДИАГНОСТИКА ПОЗВОЛЯЕТ ПАЦИЕНТАМ И ИХ СЕМЬЯМ ПОЛУЧАТЬ НЕОБХОДИМУЮ ПОМОЩЬ И ПОДДЕРЖКУ ВОВРЕМЯ!1,2,13

•  �Разрушенную мышечную ткань 
восстановить невозможно7,10

•  �Ранняя диагностика позволяет подобрать 
корректную терапию и уход1,2,11
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В течение первых 3 лет жизни у детей  
с МДД отмечаются заметные нарушения крупной  

и мелкой моторики8-9

К 15 годам многим пациентам 
требуется неинвазивная 

вентиляция легких  
в ночное время8

Прогрессирующие осложнения 
со стороны дыхательной и (или) 
сердечно-сосудистой системы 

приводят к смерти1,2,8
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выраженная мышечная  
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В возрасте 10-12 лет  
70% детей теряют 

способность передвигаться 
самостоятельно8

Исследование КФК
может быть ключом к  
ПРАВИЛЬНОМУ 
диагнозу

У ребёнка задержка в моторном развитии? 
Определите уровень КФК сегодня



ЗАПОДОЗРИТЬ ЗАБОЛЕВАНИЕ1,2

*	Нормальный диапазон значений КФК обычно составляет до 250 ед/л. Абсолютные значения могут различаться в разных лабораториях.6   **Время работы горячей линии в будние дни с 9 до 18 по московскому времени.
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ПРИ ПОДОЗРЕНИИ НА МДД СЛЕДУЕТ ПРОВЕСТИ ТЕСТ НА КФК

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ И СИМПТОМЫ МДД

РАННЯЯ ДИАГНОСТИКА ИМЕЕТ ВАЖНОЕ ЗНАЧЕНИЕ
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В случае повышения КФК более 1000 ЕД/л у пациентов мужского пола, необходимо выполнить генетическое тестирование на МДД. 
Для заказа бесплатной диагностики МДД обратитесь по телефону горячей линии 8 (800) 100 17 60** 
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0–6 месяцев
• �Не контролирует движения 

головой в 2 месяца2,3

• �Не гулит в 4 месяца3

• �Не может хватать или сжимать 
предметы к 6 месяцам2,3 

• �Не может переворачиваться  
к 6 месяцам2,3

6–18 месяцев
• �Не может сидеть самостоятельно  

в 9 месяцев3,4

• �Не может ползать к 9-15 месяцам2,5 
• �Не произносит первых слов к 12 

месяцам3

• �С трудом поднимается на ноги  
к 18 месяцам6,7

• �Плохо ходит к 16-18 месяцам3,4,6,8

2–3 года 
• �Симптом Говерса с 2 лет9

• �Не ходит уверенно в 2 года  
(ходит на цыпочках)9

• �Не умеет прыгать в 2 года2

• �С трудом бегает или поднимается 
по лестнице в 3 года2,3

• �Не разговаривает предложениями 
в 3 года3

ОТЯГОЩЕННЫЙ СЕМЕЙНЫЙ АНАМНЕЗ  
С ПОДОЗРЕНИЕМ НА НАРУШЕНИЕ  

ФУНКЦИИ МЫШЦ8

ЗАДЕРЖКА РАЗВИТИЯ, НАПРИМЕР,  
ТРУДНОСТИ ПРИ ВСТАВАНИИ ИЛИ 

НЕВОЗМОЖНОСТЬ ХОДИТЬ К 18 МЕСЯЦАМ4,6,8,14

НЕОБЪЯСНИМОЕ ПОВЫШЕНИЕ УРОВНЯ 
ТРАНСАМИНАЗ8

ПРОВЕРИТЬ УРОВЕНЬ КФК

Нормальный или слегка повышенный уровень КФК не исключает наличие нервно-мышечного заболевания6.

ПОВЫШЕННЫЙ УРОВЕНЬ КФК* (>250 ЕД/л) УРОВЕНЬ КФК В НОРМЕ*

ПАЦИЕНТОВ, У КОТОРЫХ ДОСТИГНУТЫ НЕ ВСЕ ЭТАПЫ МОТОРНОГО 
РАЗВИТИЯ, СЛЕДУЕТ НАПРАВЛЯТЬ К НЕВРОЛОГУ6СЛЕДУЕТ НЕМЕДЛЕННО ОБРАТИТЬСЯ К НЕВРОЛОГУ ИЛИ ГЕНЕТИКУ6,8,12

Своевременное лечение может замедлить 
прогрессирование заболевания  
и развитие осложнений8,13,15

Консультация генетиков  
при планировании семьи13

Другие признаки и симптомы
• �Повышенный уровень 

КФК или трансаминаз  
в сыворотке крови10,11

• �Задержка развития 
когнитивных функций8

• �Гипертрофия 
икроножных мышц 
голеней8,12

• �Нарушения  
походки8

• Частые падения8,12
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