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Прогрессирующая мышечная дистрофия (ПМД) 
Дюшенна – наследственное Х-сцепленное рецессивное 
заболевание, характеризующееся ранней утратой воз-
можности к самостоятельному хождению, возникнове-
нием множественных скелетных деформаций в виде 
сколиоза и контрактур крупных суставов, развитием ди-
латационной кардиомиопатии, сердечной и дыхательной 
недостаточности. В Международной классификации 
болезней 10-го пересмотра кодируется кодом G71.0. Ста-
тистика заболеваемости в РФ пока не ведется, однако 
общемировые данные свидетельствуют о распространен-
ности, составляющей 1 случай на 3600–6000 новорож-
денных мальчиков [1]. Несмотря на относительно высо-
кую распространенность, в России описано лишь около 
1500 случаев ПМД Дюшенна, что говорит о ее гиподиаг-
ностике [2]. Более легкой формой заболевания является 
ПМД Беккера, для которой характерны медленное про-
грессирование симптоматики и отсроченный период на-
ступления неамбулаторности. Распространенность этой 
формы составляет около 1 случая на 20 тыс. новорожден-
ных мальчиков.

На бессимптомной стадии ПМД Дюшенна врач 
может заподозрить заболевание по повышенному 
уровню активности креатининфосфокиназы и бес-
причинному повышению уровней аланинаминотранс-
феразы и аспартатаминотрансферазы, семейному 
анамнезу. Первые симптомы начинают проявляться 
в возрасте 2–5 лет: у ребенка наблюдаются повышен-
ная утомляемость, мышечная слабость, многократные 
падения, нарушения в походке, подъем с пола осу-
ществляется с помощью миопатических приемов  
Говерса. С прогрессированием заболевания постепен-
но угасает способность подниматься по ступеням, ос-
ложняется ходьба. К 8–12 годам пациенты переходят  
в неамбулаторную стадию: утрачивается способность 
самостоятельно ходить, затрагиваются функции рук,  
а также могут наблюдаться нарушения дыхательной  
и сердечной регуляции. Средняя продолжительность 
жизни пациентов с диагнозом ПМД Дюшенна достига-
ет 20–30 лет; с диагнозом ПМД Беккера продолжитель-
ность жизни несколько сокращенная по сравнению  
с обычной (40–60 лет).

Причиной заболевания являются нарушения в ге-
не DMD, кодирующем белок дистрофин [3, 4]. Белок 
дистрофин имеет молекулярную массу 427 кДа и со-
стоит из 4 доменов, активно вовлеченных в работу 
мышечных волокон: N-концевого домена, связываю-
щегося через фибриллярный актин с субсарколеммаль-
ной актиновой сетью, а также влияющего на стабиль-
ность мышечной мембраны за счет взаимодействия  
с цитокератином 19, центрального стержневого домена, 
взаимодействующего также с актиновыми сетями  
и микротрубочками мионов, цистеин-богатого домена, 
связывающего кальмодулин, анкирин B, синомин,  
и С-концевого домена, обеспечивающего сайты свя-
зывания для дистробревина и синтрофинов.

Ген DMD является 3-м по величине в человеческом 
геноме и состоит из 79 экзонов. До 60 % встречающих-
ся мутаций в гене DMD представлены делециями 1 или 
нескольких экзонов, около 10 % приходится на круп-
ные дупликации, вовлекающие 1 или несколько экзо-
нов, оставшиеся 30 % составляют точечные мутации. 
Если вследствие мутации происходит сдвиг рамки счи-
тывания, транслируется измененный укороченный 
белок, который не является функциональным и быстро 
разрушается. Фенотипически такие мутации проявля-
ются как ПМД Дюшенна, тогда как при сохраненной 
рамке считывания имеют место клинические прояв-
ления ПМД Беккера. Однако даже без сдвига рамки 
считывания мутации в ключевых доменах могут при-
водить к тяжелой форме миодистрофии.

История поиска лечения ПМД Дюшенна начина-
ется с конца XIX века, когда для пациентов стали при-
менять электростимуляцию, однако позже выяснилось, 
что это приводит к накоплению внутриклеточного каль-
ция и ускоренной дегенерации мышц. В конце XX века 
был обнаружен положительный эффект применения 
глюкокортикостероидов (ГКС), выражающийся в прод-
лении периода амбулаторности, улучшении силовой и 
функциональной активности, торможении прогресси-
рования кардиомиопатии, предотвращении сколиоза, 
что приводит и к улучшению качества жизни пациентов. 
Тем не менее постоянное применение ГКС осложня-
ется задержкой роста и полового созревания, увеличе-
нием массы тела, изменениями кожи, приобретением 
кушингоидного вида, снижением минерализации ко-
стей, развитием катаракты, супрессии надпочечников 
и метаболических нарушений. Ввиду нежелательных 
явлений (НЯ) предпочтение в выборе ГКС отдается 
дефлазакорту, так как в сравнении с преднизолоном 
он вызывает меньшую задержку натрия, обладает вы-
раженным противовоспалительным эффектом, оказы-
вает меньшее воздействие на обмен веществ. В России 
в настоящее время дефлазакорт не зарегистрирован. 
Однако в международных публикациях к применению 
рекомендованы оба препарата, поскольку в любом слу-
чае в лечении ПМД Дюшенна польза от терапии ГКС 
выше потенциальных рисков [5].

Согласно клиническим рекомендациям [1], в «зо-
лотой стандарт» помощи пациентам с ПМД Дюшенна, 
помимо назначения ГКС, входят выполнение комплек-
са растяжек в рамках суставной гимнастики, лечебной 
физкультуры и адекватные физические нагрузки под 
наблюдением физического терапевта, для профилак-
тики кардиомиопатии назначаются ингибиторы ангио-
тензинпревращающего фермента, при сердечно-со-
судистых патологиях дополнительно могут назна- 
чаться диуретики, антагонисты альдостерона, антиарит-
мическая терапия.

Открытие у антибиотика аминогликозидного ряда 
гентамицина механизма супрессии стоп-кодонов в 1979 г. 
натолкнуло исследователей на мысль рассмотреть иной 
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подход к лечению ПМД Дюшенна. Первым патогене-
тическим препаратом для лечения пациентов с ПМД 
Дюшенна с нонсенс-мутациями в гене DMD стал ата-
лурен. Благодаря механизму действия аталурена по-
является возможность «пропускать» кодоны преждев-
ременной терминации (UAG, UAA, UGA) во время 
процесса трансляции мРНК на рибосоме, благодаря 
чему продуцируется полноценный белок.

Поскольку чаще у пациентов с ПМД Дюшенна 
встречаются крупные делеции или дупликации, следую-
щим шагом поиска патогенетической терапии стал «про-
пуск экзонов», или экзон-скиппинг (от англ. skip – про-
пускать, перепрыгивать). Препараты из группы 
антисмысловых олигонуклеотидов (представляют со-
бой цепочку из ~8–50 нуклеотидов) связываются со 
специфическими участками пре-мРНК и «выключают» 
эти участки в процессе сплайсинга из зрелой мРНК, 
что приводит к пропусканию определенного экзона  
и восстановлению рамки считывания. Синтезируемый 
белок получается несколько укороченным, но тем не 
менее функциональным из-за сохранности N-  
и С-доменов. В настоящее время такая патогенетическая 
терапия разработана для мутаций, поддающихся про-
пуску 45-го экзона (препарат касимерсен, Sarepta 
Therapeutics, США), 51-го экзона (препарат этеплирсен, 
Sarepta Therapeutics, США) и 53-го экзона (препарат вил-
толарсен, Nippon Shinyaku Co., Ltd, Япония; препарат 
голодирсен, Sarepta Therapeutics, США) [6–9].

На сегодняшний день российским пациентам до-
ступна патогенетическая терапия ПМД Дюшенна. 
Благотворительный фонд «Круг добра» обеспечивает 
детей с генетически подтвержденным диагнозом как 
препаратами для пропуска экзонов (вилтоларсен, го-
лодирсен и этеплирсен), так и препаратами для боль-
ных с нонсенс-мутациями (аталурен) [10].

Свою безопасность и эффективность препараты для 
пропуска экзонов доказали в проведенных клинических 
исследованиях [6–9]. Так, например, I фаза клиническо-
го исследования одного из препаратов для пропуска 53-го 
экзона была проведена в Японии при участии 10 пациен-
тов в возрасте 6–16 лет, 7 из которых были неамбулатор-
ными [11]. В исследовании продолжительностью 12 нед 
был показан благоприятный профиль безопасности пре-
парата, несмотря на неамбулаторность пациентов. Кроме 
того, часть пациентов в исследовании не принимали ГКС 
по тем или иным причинам (при некоторых состояниях 
«золотой стандарт» терапии не применяется). За время 
исследования не было зарегистрировано ни одного серь-
езного НЯ, все НЯ носили легкий или умеренный харак-
тер. Ни в одном случае не отмечено необходимости сни-
жения дозы, пропуска введения или отмены препарата. 
Исследование продемонстрировало дозозависимое по-
вышение концентрации (Сmax) и периода полужизни (T1/2) 
препарата. Несмотря на наличие прогрессирующей кар-
диомиопатии как осложнения естественного течения за-
болевания у неамбулаторных пациентов, препарат  
не оказал негативного воздействия на сердечно-сосудис-
тую систему.

Клиническое исследование II фазы, состоящее  
из 2 периодов (4-недельное плацебоконтролируемое 
исследование с последующим 20-недельным открытым 
исследованием и дальнейшим 192-недельным откры-
тым периодом терапии), было проведено при участии 
16 амбулаторных пациентов в возрасте 4–9 лет в 5 цен-
трах США и в 1 центре Канады [8, 12]. Исследовали  
2 дозы препарата: 40 и 80 мг/кг. На основании резуль-
татов этого исследования именно доза 80 мг/кг была 
зарегистрирована как терапевтическая. За время про-
ведения исследования у 15 (94 %) из 16 участников 
было зарегистрировано хотя бы 1 НЯ (табл. 1), наи-

Таблица 1. Сводная таблица по безопасности 

Table 1. Safety summary table

Показатель 
Parameter

4-недельное двойное слепое 
плацебоконтролируемое исследование 
4-week double-blind placebo-controlled study

20-недельное открытое 
исследование 

20-week open-label study

Всего 
Total 

(n = 16)Плацебо 
Placebo 
(n = 5)

40 мг/кг 
40 mg/kg 
(n = 8)

80 мг/кг  
80 mg/kg 
(n  = 8)

40 мг/кг 
40 mg/kg 
(n  = 8)

80 мг/кг  
80 mg/kg 
(n  = 8)

Количественная характеристика НЯ 
Quantitative characteristics of AE

Количество НЯ, n 
Number of AE, n

5 6 6 13 28 58

НЯ, возникшие во время лечения, n 
AE that occurred during treatment, n

5 6 6 13 28 58

Любые НЯ во время лечения, n (%) 
Any AE during treatment, n (%)

3 (60) 4 (67) 4 (80) 5 (63) 7 (88) 15 (94)
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Показатель 
Parameter

4-недельное двойное слепое 
плацебоконтролируемое исследование 
4-week double-blind placebo-controlled study

20-недельное открытое 
исследование 

20-week open-label study

Всего 
Total 

(n = 16)Плацебо 
Placebo 
(n = 5)

40 мг/кг 
40 mg/kg 
(n = 8)

80 мг/кг  
80 mg/kg 
(n  = 8)

40 мг/кг 
40 mg/kg 
(n  = 8)

80 мг/кг  
80 mg/kg 
(n  = 8)

Любые НЯ, связанные с лечением, n 
Any treatment-related AE, n

0 0 0 0 0 0

Любые НЯ ≥3 степени по CTCAE, n  
Any AE of grade ≥3 according CTCAE, n

0 0 0 0 0 0

Прекратившие терапию из-за НЯ, 
возникших во время лечения, n 
Patients who discontinued therapy due to 
AE that occurred during treatment, n

0 0 0 0 0 0

Любые серьезные НЯ во время 
лечения, n 
Any serious AE during treatment, n

0 0 0 0 0 0

Умершие пациенты, n 
Deceased patients, n

0 0 0 0 0 0

НЯ, возникшие во время лечения, по типу (возникшие у более чем 1 пациента), n (%) 
AE that occurred during treatment, by type (occurred in more than one patient), n (%)

Инфекции и инвазии 
Infections and infestations

1 (20) 0 1 (20) 1 (13) 5 (63) 6 (38)

Назофарингит 
Nasopharyngitis

1 (20) 0 1 (20) 0 4 (50) 4 (25)

Нарушения сердечно-сосудистой 
системы/дыхания 
Cardiovascular/respiratory disorders

0 1 (17) 2 (40) 2 (25) 2 (25) 7 (44)

Кашель 
Cough

0 0 1 (20) 2 (25) 2 (25) 5 (31)

Заложенность носа 
Nasal congestion

0 1 (17) 0 1 (13) 0 2 (13)

Травмы, отравления и осложнения 
после процедур 
Injuries, poisonings and complications after 
procedures

1 (20) 0 1 (20) 2 (25) 1 (13) 4 (25)

Контузия 
Сontusion

0 0 1 (20) 0 1 (13) 2 (13)

Заболевания опорно-двигательного 
аппарата и соединительной ткани 
Diseases of the musculoskeletal system and 
connective tissue

1 (20) 0 1 (20) 2 (25) 1 (13) 4 (25)

Артралгия 
Arthralgia

1 (20) 0 1 (20) 0 0 2 (13)

Расстройства желудочно-кишечно-
го тракта 
Gastrointestinal disorders

0 0 0 1 (13) 2 (25) 3 (19)

Диарея 
Diarrhea

0 0 0 1 (13) 1 (13) 2 (13)

Тошнота 
Nausea

0 0 0 0 2 (25) 2 (13)

Примечание. НЯ – нежелательные явления; CTCAE – Общие терминологические критерии оценки нежелательных явлений. 
Note. AE – adverse events; CTCAE – Common Terminology Criteria for Adverse Events. 

Окончание табл. 1

End of table 1
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Таблица 2. Динамика функциональных тестов 

Table 2. Dynamics of functional tests

Функциональный тест 
Functional test

Группа исследования, среднее значение 
(стандартное отклонение) 

Study group, mean value  
(standard deviation)

Исторический контроль 
Historical control4-недельное двойное слепое пла-

цебоконтролируемое 
исследование 

4-week double-blind placebo-controlled 
study

20-недельное от-
крытое 

исследование 
20-week open-label study

Всего  
Total

(n = 16)
Плацебо 

Placebo 
(n = 5)

40 мг/кг 
40 mg/kg
(n  = 6)

80 мг/кг  
80 mg/kg
(n  = 5)

40 мг/кг 
40 mg/kg
(n  = 8)

80 мг/кг  
80 mg/kg
(n  = 8)

Мутации до 
53-го экзона  
Mutations up 

to exon 53 
(n  = 9)

Любые 
мутации  

Any 
mutations 
(n = 65)

Скорость ходьбы 
на 10 метров, м/с 
Walking speed at 10 meters, m/s

Неприменимо 
Not applicable

1,67 
(0,39)

1,88 
(0,36)

1,77 
(0,37)

1,92 
(0,46)

1,91 
(0,47)

Время ходьбы 
на 10 м, с 
Walking time at 10 meters, s

6,30 
(1,59)

5,55 
(1,34)

5,93 
(1,47)

5,45 
(1,17)

5,61 
(1,67)

Скорость подъема 
с пола, подъем/с 
Lifting speed from the floor, 
lift/s

0,26 
(0,06)

0,25 
(0,09)

0,25 
(0,07)

0,23 
(0,07)

0,22 
(0,09)

Время подъема с пола, с 
Lifting time from the floor, s

4,17 
(1,15)

4,76 
(2,58)

4,44 
(1,96)

4,61 
(1,42)

5,55 
(3,04)

Тест 6-минутной 
ходьбы, м 
Six-minute walk test, m

391,4 
(33,3)

353,4 
(106,3)

372,4 
(78,6)

428,4 
(63,5)

408,0 
(167,2)

Скорость подъема 
на 4 ступени, м/с 
Lifting speed per 4 steps, m/s

0,27 
(0,08)

0,32 
(0,08)

0,30 
(0,08)

0,30 
(0,08)

0,28 
(0,11)

Время подъема 
на 4 ступени, с 
Lifting time per 4 steps, s

3,90 
(0,93)

3,33 
(0,94)

3,61 
(0,95)

4,05 
(1,52)

4,30 
(1,87)

Тест «Северная звезда», 
баллы 
North Star Ambulatory 
Assessment, score

24,8 
(5,9)

23,8 
(5,1)

24,3 
(5,4)

28,0 
(6,7)

25,7 
(5,4)

более частыми были местные реакции, кашель, назо-
фарингит, диарея, рвота. Ни у одного из участников не 
наблюдалось серьезных НЯ, ни одно НЯ не было свя-
зано с препаратом. Вестерн-блот-анализ выявил сред-
ний уровень экспрессии дистрофина, составлявший 
5,7–5,9 % в зависимости от дозы. Анализ биоптатов 
мышц показал наличие пропуска экзонов у пациентов, 
а также увеличение доли дистрофинположительных 
миофибрилл. У пациентов, принимавших препарат, от-
мечалось улучшение функциональных тестов (табл. 2). 
На основании 1-го этапа этого исследования были 
сделаны выводы о сопоставимой (с группой пациентов, 
получавших препарат в дозе 40 мг/кг) безопасности, 

но более высокой эффективности в группе пациентов 
с ПМД Дюшенна, получавших дозу 80 мг/кг.

Вторым этапом исследования эффективности  
и безопасности применения вилтоларсена стало про-
ведение долгосрочного, 4-летнего исследования (ко-
торое в настоящее время считается самым продолжи-
тельным среди исследований, посвященных терапии 
антисмысловыми олигонуклеотидами): пациенты из 
предыдущего этапа клинического исследования про-
должили терапию в течение 192 нед (рис. 1, 2) [12]. 
Профиль безопасности был схож с таковым на преды-
дущем этапе, все пациенты отметили хотя бы 1 НЯ за 
время исследования (наиболее частые: кашель, назо-
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фарингит, укус насекомого, сыпь), однако только 1 НЯ 
легкой степени – внутривенная инфильтрация –  бы-
ло связано с препаратом и его введением. Данных  
о развитии кардиомиопатии или ограничений, связан-
ных с кардиомиопатией, не отмечено. К сожалению, 
развитие кардиомиопатии является естественным те-
чением заболевания, может утяжелять его, но, как пра-
вило, не является изолированной патологией. Ни один 
из участников не покинул исследование из-за потери 
амбулаторности или НЯ (табл. 3). Были также отмече-
ны сохранение функций в течение первых 2 лет и ста-
тистически значимое замедление прогрессирования 
заболевания в течение последующих 2 лет по сравне-
нию с группой исторического контроля, улучшение 
двигательных функций по сравнению с группой конт-

роля, о чем свидетельствуют результаты функциональ-
ных тестов. Данное исследование показало впечатля-
ющие результаты и дало надежду семьям, где есть дети 
с ПМД Дюшенна, на улучшение качества жизни как 
пациента, так и всей семьи.

Терапия, направленная на пропуск экзонов и вос-
становление рамки считывания, считается патогене-
тической и в данном случае жизнеспасающей, поэтому 
гиперчувствительность к препарату – единственное аб-
солютное противопоказание к терапии. Относительным 
противопоказанием является стойкое нарушение функ-
ций почек. Эта рекомендация основывается на данных 
доклинических исследований на крысах, у которых при 
высоких дозах (1200 мг/кг) развивалась летальная не-
фропатия; в то же время при терапевтических дозах, 

Рис. 1. Изменение скорости (а) и времени (б) ходьбы/бега при проведении теста  ходьбы/бега на 10 м. Синий график – пациенты, получающие 
экзон-скиппинг-терапию, желтый график – исторический контроль

Fig. 1. Changes in speed (a) and time (б) of walking/running during the 10-meter walk/run test. Blue graph – patients receiving exon-skipping therapy, yellow 
graph – historical control
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Рис. 2. Изменение скорости (а) и времени (б) подъема с пола при проведении теста  подъема с пола. Синий график – пациенты, получающие 
экзон-скиппинг-терапию, желтый график – исторический контроль

Fig. 2. Changes in speed (a) and time (б) of rising from the floor during the floor lift test. Blue graph – patients receiving exon-skipping therapy, yellow graph – 
historical control
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соответствующих лечению пациентов, нефропатия не 
наблюдалась. Стоит отметить, что ни одно из прове-
денных исследований до сих пор не выявило такого 
эффекта у людей, что говорит о хорошем профиле без-
опасности препарата.

На конец 2023 г. продолжаются еще 3 крупных кли-
нических исследования, изучающие безопасность  
и эффективность вилтоларсена (III и IV фазы), вклю-
чая 1 исследование, изучающее безопасность и эффек-
тивность применения терапии антисмысловыми оли-
гонуклеотидами у неамбулаторных пациентов, в том 
числе с кардиомиопатией. По предварительным ре-
зультатам демонстрируется удовлетворительный про-
филь безопасности и подтверждается безопасность 
назначения патогенетической экзон-скиппинг-тера-
пии даже неамбулаторным детям. В 2 исследованиях 
из 3 принимают участие и российские центры. Таким 
образом, еще до включения вилтоларсена в перечень 
препаратов, закупаемых за счет благотворительного 
фонда «Круг добра», у российских врачей уже появил-
ся собственный опыт его применения.

Из включенных в базу данных нервно-мышечного 
центра Научно-исследовательского клинического ин-
ститута педиатрии им. акад. Ю.Е. Вельтищева 1094 
пациентов только 61 (5,57 %) пациент подходит для 
патогенетической терапии с применением скиппинга 
53-го экзона.

Представляем клинический случай пациента, 
успешно получающего патогенетическую терапию вил-
толарсеном. 

Клинический случай
Мальчик, 9 лет. При поступлении в психоневрологи-

ческое отделение № 2 родителями предъявлялись жалобы 
на нарушение у него походки, формирование контрактур 
суставов, трудности при подъеме по лестнице.

Анамнез жизни. Родословная по нервно-мышечным 
заболеваниям не отягощена. Ребенок от 1-й беременно-
сти, протекавшей на фоне хронического пиелонефрита. 
Роды срочные, на 41-й неделе, кесаревым сечением. При 
рождении масса тела составляла 4320 г, длина – 57 см, 
оценка по шкале Апгар – 8/9 баллов. Грудное вскармли-
вание до 6 мес. Раннее моторное развитие по возрасту: 
голову держит с 1 мес, сидит с 8–9 мес, стоит без под-
держки с 12 мес, самостоятельно ходит с 15 мес. У ре-
бенка отмечалась задержка речевого развития – до 3 лет 
мальчик говорил «на своем языке», фразовую и обращен-
ную речь понимал, значительное улучшение произошло 
после начала занятий с логопедом.

Анамнез заболевания. В возрасте 3 лет в биохимиче-
ском анализе крови случайно обнаружено повышение актив-
ности креатинфосфокиназы до 24140 Ед/л. Заподозрен диа-
гноз ПМД Дюшенна. Проведено секвенирование нового 
поколения ДНК по панели «Нервно-мышечные заболевания» 
(лаборатория «Геномед»), выявлена гемизиготная делеция 
сегмента хромосомы Х, захватывающая экзон 52 гена DMD. 
Далее был проведен анализ по «золотому стандарту» обсле-
дования пациентов с ПМД Дюшенна – мультиплексная 
амплификация лигазно-связанных проб (выполнена в лабо-
ратории МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова в 2019 г.), 
подтверждено наличие делеции 52-го экзона гена DMD. 

Таблица 3. Профиль безопасности в ходе долгосрочного исследования, n (%)

Table 3. Safety profile during a long-term study, n (%)

Показатель 
Parameter

Группа приема вилтоларсена 
Viltolarsen group Всего  

Total
(n  = 16)40  мг/кг/нед 

40 mg/kg/week
(n  =  8)

80  мг/кг/нед 
80 mg/kg/week

(n   =  8)

Любое НЯ 
Any AE

8 (100) 8 (100) 16 (100)

Любое НЯ, связанное с введением препарата 
Any AE associated with the administration of the drug

0 1 (12,5) 1 (6,3)

Прекращение лечения из-за НЯ 
Discontinuation of treatment due to AE

0 0 0

Любое серьезное НЯ, связанное с введением препарата 
Any serious AE associated with the administration of the drug

0 0 0

Смерть 
Death

0 0 0

Примечание. НЯ – нежелательное явление. 
Note. AE – adverse event. 
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Таким образом, пациенту был установлен основной диа-
гноз ПМД Дюшенна.

Получаемая фармакотерапия. С февраля 2020 г. па-
циент начал принимать дефлазакорт, в настоящее вре-
мя доза препарата составляет 15 мг ежедневно. Также 
пациент получает кардиопротективную терапию в виде 
препарата каптоприла, ингибитора ангиотензинпрев-
ращающего фермента, в дозе 6,25 мг 2 раза в сутки. 
Кроме того, ежедневная доза витамина D3 составляет 
5000 МЕ.

С 1 декабря 2022 г. пациент получает патогенети-
ческую терапию – препарат для скиппинга 53-го экзона 
вилтоларсен (Вилтепсо) в дозе 80 мг/кг внутривенно  
1 раз в неделю. Последнее введение вилтоларсена перед 
госпитализацией в психоневрологическое отделение № 2 
было 19.11.2023.

Данные осмотра. Состояние пациента средней тя-
жести. Сознание ясное. Ребенок контактен. Положение 
активное. Масса тела – 19,7 кг (перцентиль 3–10 %). 
Рост – 113 см (перцентиль <3 %). Индекс массы тела – 
15,43. Физическое развитие низкое, дисгармоничное за 
счет низкого роста. Пульс – 94 уд/мин, ритм правильный. 
Артериальное давление – 101/65 мм рт. ст.

Психоневрологический статус. Сознание ясное. Ин-
теллект в норме. Речь не нарушена. Черепные нервы без 
особенностей. Отмечается макроглоссия. Голову держит 
хорошо; из положения лежа поднимает с протракцией. 

Поворачивается со спины на живот и с живота на спи-
ну с использованием вспомогательных приемов. Сидит  
с кифозированной спиной в грудном отделе позвоночника. 
Самостоятельно садится с использованием вспомога-
тельных приемов. Походка миопатическая. Пробу ходьбы 
на носках выполняет. Пробу ходьбы на пятках не выпол-
няет. Может подпрыгивать на двух ногах. Подпрыгивать 
на левой ноге не может. Подпрыгивать на правой ноге  
не может. Бегает неуклюже (“Duchenne jog”), по лест-
нице поднимается приставным шагом, держась за перила 
одной рукой. Положительная проба Говерса. Пассивные 
движения не ограничены. Активные движения ограничены 
мышечной слабостью. Мышечная сила снижена до 3 баллов, 
более проксимально. Тонус мышц снижен. Сухожильные 
рефлексы снижены. Осанка кифотическая. Деформации: 
грудная клетка плоская; гиперлордоз в поясничном отделе 
позвоночника, «крыловидные» лопатки; стопы плосковаль-
гусные. Контрактур в голеностопных суставах нет. От-
мечаются псевдогипертрофии голеней. В позе Ромберга 
устойчив. Координаторные пробы выполняет гладко. На-
рушения чувствительности не выявлены. Функции тазовых 
органов не нарушены.

Проведены обследования согласно стандартам веде-
ния пациентов с ПМД Дюшенна. Отмечается положи-
тельная динамика в двигательном статусе: научился 
прыгать на одной ноге, улучшился бег. Динамика оценок 
по двигательным шкалам приведена в табл. 4.

Таблица 4. Динамика оценок по двигательным шкалам

Table 4. Dynamics of scores on motor scales

Шкала 
Scale

2021 2022 (до терапии) 
2022 (before therapy)

2023 (1 год после начала терапии 
вилтоларсеном) 

2023 (1 year after starting therapy  
with the drug viltolarsen)

Тест 6-минутной ходьбы, м 
Six-minute walk test, m

417 332 431

Тест «Северная звезда», баллы 
North Star Ambulatory Assessment, score

Нет данных 
No data

32 34

Таблица 5. Динамика лабораторных показателей на фоне терапии

Table 5. Dynamics of laboratory parameters on the background of therapy

Показатель 
Parameter

Норма 
Norma

2022 (до терапии) 
2022 (before therapy)

2023 (1 год после начала терапии 
вилтоларсеном) 

2023 (1 year after starting therapy  
with the drug viltolarsen)

Аспартатаминотрансфераза, МЕ/л 
Aspartate aminotransferase, IU/l

0–40 325 300

Аланинаминотрансфераза, МЕ/л 
Alanine aminotransferase, IU/l

0–45 395 294

Креатинфосфокиназа, Ед/л 
Creatine phosphokinase, IU/l

5–171 20510 12410
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У пациента НЯ на фоне терапии вилтоларсеном не за-
регистрированы. Прицельно проведено исследование функции 
почек и консультация нефролога для исключения нарушений 
фильтрационной и канальцевой функций почек.

Результаты проведенного обследования. Анализ кро-
ви на цистатин С – 0,85 мг/л, скорость клубочковой 
фильтрации по цистатину С – 107,7 мл/мин (по Граббу), 
микроальбумин мочи – 13,7 мг/л (норма до 20 мг/л), бета-
2-микроглобулин мочи – 99,6 мкг/сут (норма до 100 мкг/сут). 
Биохимия мочи: кальций – 0,02 ммоль/кг/сут (норма  
до 0,1 ммоль/кг/сут), ураты – 0,052 ммоль/кг/сут (нор-
ма до 0,075 ммоль/кг/сут). Заключение нефролога: на-
рушений фильтрационной и канальцевой функций не вы-
явлено.

В биохимическом анализе крови отмечается положи-
тельная динамика в виде уменьшения уровня активности 
креатининфосфокиназы, что также свидетельствует 
в пользу положительного влияния патогенетической те-
рапии вилтоларсеном на миодистрофический процесс 
(табл. 5).

Патогенетическая терапия вилтоларсеном паци-
ентов с ПМД Дюшенна с мутациями, подходящими 
для скиппинга 53-го экзона в гене DMD, в клинических 
исследованиях показала хороший профиль безопас-
ности. Эффективность применения препарата доказы-

вается повышением уровня экспрессии дистрофина по 
данным вестерн-блот-анализа в среднем до 5,7–5,9 %; 
иммуногистохимический анализ биоптатов мышц по-
казал наличие белка дистрофина и его правильную 
субсарколеммальную локализацию в мионах, а также 
увеличение доли дистрофинположительных мионов; 
клинически эффективность вилтоларсена подтверж-
дается положительной динамикой по двигательным 
шкалам на фоне лечения в клинических исследовани-
ях и в реальной клинической практике. 

Крайне важно, что описываемый выше пациент 
получал всю необходимую терапию по «золотому стан-
дарту» ведения пациента с ПМД Дюшенна, включаю-
щую ежедневный прием ГКС, препарата-кардиопро-
тектора, высоких доз витамина D3 и необходимую 
суставную гимнастику для профилактики развития 
контрактур голеностопных суставов. Именно поэтому 
при добавлении в терапию патогенетического препа-
рата вилтоларсена всего за 1 год лечения был получен 
хороший эффект, что позволит пациенту длительно 
сохранять амбулаторность. Несомненно, что получение 
патогенетической терапии, закупаемой за счет благо-
творительного фонда «Круг добра», способствует под-
держанию высокого качества жизни пациента и его 
семьи.
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