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Классификации нервно-мышечныхзаболеваний

• Анатомическая

• Патофизиологическая

• Генетическая



Патофизиологический механизм
- Врожденные(наследственные, генетические):

Болезни двигательногонейрона

Наследственныенейропатии

Врожденные (конгенитальные) миастеническиесиндромы

Метаболические и митохондриальныемиопатии

Каналопатии

Мышечные дистрофии

- Приобретенные

Дизиммунные миопатии и нейропатии

Токсические, инфекционные, травматические и др.поражения



Тип наследования и НМЗ
• Х-сцепленный рецессивный: мышечная дистрофия Дюшенна/ Беккера, тип Эмери-Дрейфуса, FHL-1-

ассоциированная миопатия, миотубулярная миопатия, НСМН (Шарко-Мари-Тус), Спинально-

бульбарная амиотрофия Кеннеди.

• Аутосомно-доминантный: ПКМД – 1А, 1В,1С,1Д….. Лице-плече-лопаточная МД (FSHd),

ламинопатии, Болезнь центрального стержня, Немалиновая миопатия, Миотоническая дистрофия

тип 1/тип2, Миотония Томсена, НСМН (Шарко-Мари-Тус) – АД тип, Дистальная спинальная

мышечная атрофия Смешанного типа, Врожденный миозит с включениями, Прогрессирующая

оссифицирующаяфибродисплазия.

• Аутосомно-рецессивный (АР): ПКМД – кальпаинопатия (2А), саркогликанопатии, дистальные

миопатии (тип Миоши)+ 2B, 2G, 2H, 2L и др., Болезнь центрального стержня (АР) Немалиновая

миопатия (АР), Синдром Schwartz-Jumpel, НСМН (Шарко-Мари-Тус) – АР тип, Спинальная

мышечная атрофия (СМА), Врожденный миозит с включениями (АР), Гликогеноз 2 типа (Болезнь

Помпе).



Классификация, основанная на возрастеначала

Возраст Заболевание

Антенатально СМА тип 0, миотубулярная миопатия, конгенитальная МД1, др…

При рождении Конгенитальные миопатии/мышечные дистрофии, болезнь Помпе,  

конгенительные миастенические синдромы, др…

Ранний детскийвозраст СМА тип 1 и тип 2, конгенитальные мышечные дистрофии, конгенительные  

миастенические синдромы, др…

Детский возраст СМА 3 тип, миопатия Дюшена, Беккера, саркогликанопатия

Подростковый возраст Аутоимунная миастения, кальпаинопатия, миопатия Беккера,FSHd

Молодой возраст Кальпаинопатия, дисферелинопатия,FSHd

Зрелый возраст Аутоимунная миастения, МД 1, 2, воспалительные миопатии, ШМТ и др…

Пожилой возраст Окулофарингеальная мышечная дистрофия, миофибриллярная мышечная  

дистрофия, миозит с включениями, др….



Анамнеззаболевания
• Расспросить пациента о жалобах;

• Возраст начала;

• Симптомы начала заболевания:

- слабость, боль, крампи, нарушение походки,падения  
и др…

• Прогрессирование: медленное, быстрое,
«флуктуирующее»…

• Прием препаратов (статины, ГКС)…

• Семейный анамнез +++



Клинический осмотр
• Осмотр - гиперлордоз, сколиоз, другие скелетные деформации;

• Двигательные возможности:

-ходьба – нормальная, на цыпочках, на пятках;

- утиная походка, степпаж, симметричность;

-подъем по лестнице (проксимальнаяслабость);

-приемы Говерса ( проксимальнаяслабость);

-поднимание рук (проксимальнаяслабость);

-крыловидные лопатки;

-гибкость позвоночника («ригидная спина»), затрудненное дыхание,  
др….

-миотонические проявления – сжимание кулака, перкуссия мышц,т.д.

-тремор;



Клинические осмотр

• Лицо:

- язык (атрофия, макроглоссия, фасцикуляции);

- слабость лицевых мышц, дисморфии;

- движения глазных яблок;

• Осмотр кожных покровов:

- келоидные рубцы, грануляции, локальное изменение цвета(пятна),  
др…

Другие симптомы:

-когнитивные нарушения, нарушения ЦНС;

-эндокринные нарушения – СД, патология щитовидной железы,  
гинекомастия;

- нарушения органов чувств – глухота, др…



Оценка мышечной силы и двигательной активности

• Мануальная оценка мышечной силы – 0-5 баллов(MRC)

• Оценка по функциональнымшкалам:

- Шкала оценки моторной функции (MFM);

- Модифицированная шкалаХаммершмидта;

- Шкала 6-ти минутнойходьбы;

- Тест навремя;



Контрактуры

• Укорочение мышц и сухожилий;

• Ограничение подвижностисуставов;

• Топография:

- позвоночный столб (шейный, пояснично-крестцовый отдел) –
ригиднаяспина;

- локтевые, лучезапястные, межфаланговыесуставы;

- тазобедренные, коленные суставы, деформациястопы
(эквинусная стопа);

• Контрактуры первичные или вторичные?



«Смотреть ротовую полость»

Дугообразное нёбо? Конгенитальные миопатии  

Макроглоссия? Миопатия Дюшена/Беккера, БП,

Саркогликанопатии, Фукутинопатии

Атрофия языка/Фасцикуляции? СМА, СБМА, БАС  

Нарушение глотания? Окулофарингеальная МД, БАС,

миофибриллярныеМД

Деформация зубов? Миопатия Дюшена, ранняя формаМД1



Вовлечение сердечной мышцы

Гликогеноз 2 типа (БП) +++

Миопатия Дюшена/Веккера+++

Миотоническая дистрофия +++  

Синдром Кернс-Сайера +++  

Нуклеопатии/ламинопатии+++

Миопатии, ассоциированные с FHL-1++  

Миофибриллярные миопатии ++  

Саркогликанопатии +/-



Лабораторная диагностика

Электрофизиологическая – ЭНМГ, ЭМГ (игольчатая  
миография);

Визуализация мышц – УЗИ,МРТ;

Биохимическая диагностика – КФК;

Иммуноцитохимическая – биопсия мышц;  

ДНК-диагностика.



Паттерн вовлечения мышц при 
наследственных миопатиях
































