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Прогрессирующая мышечная дистрофия Дюшенна (ПМД Дюшенна) является наиболее распространенным нервно-мышечным 
заболеванием в мире. ПМД Дюшенна относится к группе так называемых дистрофинопатий, связанных с мутациями в гене 
DMD, наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу и обусловлена либо полным отсутствием белка дистрофина, либо его 
дефектным синтезом. В настоящее время появилось несколько патогенетических лекарственных препаратов, направленных на 
восстановление синтеза белка дистрофина. Одним из них является антисмысловой олигонуклеотид касимерсен, работающий по 
технологии экзон-скиппинга 45 экзона. В статье представлен первый опыт применения препарата касимерсен у 6 пациентов из 
России, причем пациенты значимо отличались друг от друга по функциональному статусу и имеющимся осложнениям основного 
заболевания. У всех пациентов применение касимерсена было безопасным, не было выявлено никаких нежелательных явлений, 
связанных с применением препарата. А у одного из пациентов, находящегося на ранней амбулаторной стадии болезни, которому 
патогенетическая терапия была инициирована в возрасте 7 лет, констатирована выраженная положительная динамика в виде 
прироста дистанции на 140 метров по результатам 6-минутного теста ходьбы и увеличения на 10 баллов по шкале «Северная 
Звезда».
Ключевые слова: дистрофинопатии, мышечная дистрофия, ПМД Дюшенна, экзон-скиппинг, касимерсен, антисмысловые 
олигонуклеотиды.
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Duchenne muscular dystrophy (DMD) is the most common neuromuscular disease in the world. DMD belongs to the group of so-called 
dystrophinopathies associated with mutations in the DMD gene, is inherited in an X-linked recessive manner and is caused by either 
the complete absence of the dystrophin protein or its defective synthesis. Currently, several pathogenetic drugs have appeared aimed 
at restoring the synthesis of the dystrophin protein. One of them is the antisense oligonucleotide casimersen, which works using exon 
skipping technology of exon 45 in DMD gene. The article presents the first experience of using the drug casimersen in 6 patients from 
Russia, and the patients differed significantly from each other in functional status and existing complications of the underlying disease. 
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In all patients, the use of casimersen was safe, and no adverse events associated with the use of the drug were identified. And in one 
of the patients, who was at an early outpatient stage of the disease, for whom pathogenetic therapy was initiated at the age of 7 years, 
pronounced positive dynamics were noted in the form of an increase in distance by 140 meters according to the results of a 6-minute 
walking test and an increase of 10 points on the «North Star».
Key words: dystrophinopathies, muscular dystrophy, Duchenne muscular dystrophy, exon skipping, casimersen, antisense 
oligonucleotides.
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Термином «мышечные дистрофии» обозначают 
группу клинически полиморфных генетически 
детерминированных заболеваний, в основе ко-

торых лежат первичные прогрессирующие дегенера-
тивные изменения в мышечных волокнах. Различные 
формы миодистрофий отличаются друг от друга своей 
генетической природой, типами наследования, срока-
ми дебюта, топографическим своеобразием распреде-
ления атрофий. Прогрессирующая мышечная дистро-
фия Дюшенна (ПМД Дюшенна) является наиболее 
распространенной формой в мире и встречается с ча-
стотой 1:3600–6000 новорожденных мальчиков [1, 2]. 
ПМД Дюшенна относится к группе так называемых 
дистрофинопатий, наследуется по рецессивному сце-
пленному с Х-хромосомой типу и обусловлена либо 
полным отсутствием нестабильного высокомолекуляр-
ного цитоскелетного белка дистрофина, либо его де-
фектным синтезом. Дистрофин – один из наиболее 
важных белков, необходимых для структуры и функ-
циональной активности мышц, который кодируется 
геном DMD, состоящим из 79 экзонов, что составляет 
примерно 2200 т.п.н. Мутации представляют собой в 
большинстве случаев делеции части гена. Дистрофин 
локализуется под сарколеммой, разделен на четыре ос-
новных домена. Эти четыре домена взаимодействуют 
с другими структурами клеточного цитоскелета: на вне-
клеточном уровне – с альфа-дистрогликаном, на 
трансмембранном уровне – с дистрогликаном, сарко-
гликаном и саркоспаном, а на цитоплазматическом 
уровне – с дистробревином, синтрофином и nNOS. 
Вместе эти структуры образуют то, что называется 

«дистрофиновым комплексом». Именно комплекс необ-
ходим для поддержания стабильности мембраны [3, 4]. 
Отсутствие дистрофина в миофибриллах приводит 
к утрате их устойчивости к циклическим актам сокра-
щение-расслабление, потере прочности, стабильности 
и функциональной активности мышечных актов, что 
вызывает прогрессирующую мышечную дегенерацию, 
вследствие чего пациенты рано утрачивают способ-
ность к самостоятельному передвижению [5].

Первые кинические симптомы у большинства маль-
чиков с ПМД Дюшенна возникают в возрасте 3–5 лет 
жизни и представлены нарушениями походки, ходьбой 
детей на пальцах и частыми падениями. На протяжении 
детства двигательная сила постепенно снижается, нарас-
тает проксимальная мышечная слабость, и дети теряют 
способность подниматься по лестнице. В развернутую 
стадию заболевания обнаруживается дилатационная 
кардиомиопатия. Постепенно у пациентов развивают-
ся псевдогипертрофии икроножных, ягодичных, дель-
товидных мышц, мышц живота и языка. Коленные, 
сгибательные и разгибательные локтевые рефлексы ис-
чезают в первую очередь, ахилловы рефлексы сохраня-
ются долгое время. Часто развиваются сколиотические 
деформации грудной клетки и стоп, диффузный осте-
опороз. К 10-ти годам некоторые дети уже нуждаются 
во вспомогательных средствах для передвижения, про-
грессировать дыхательная и сердечная недостаточность. 
В связи с дефицитом церебральных изоформ дистрофи-
на – аподистрофина, у 30% больных с ПМД Дюшенна 
имеет место умственная отсталость различной степени 
выраженности [6, 7].
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Диагностическими лабораторными маркерами 
ПМД Дюшенна являются повышение уровня креа-
тинфосфокиназы (КФК) в десятки и даже сотни раз, 
повышение уровня лактатдегидрогеназы, АЛТ и АСТ.

Основным методом диагностики являются молеку-
лярно-генетические методы. Делеции одного или не-
скольких экзонов гена DMD составляют в среднем око-
ло 60–70% случаев (около 2/3 всех случаев ПМД Дю-
шенна). Два региона гена DMD являются «горячими 
точками» мутаций. Первым и самым важным считается 
участок между экзонами 45 и 55. Делеции в этой зоне 
удаляют центральную часть стержневого домена. Вто-
рая «горячая точка» касается области между экзонами 
3 и 19 гена DMD. Делеции в этой зоне полностью или 
частично нарушают связывание актина аминоконце-
вым доменом, а также удаляют часть стержневого до-
мена. Делеции некоторых экзонов вызывают мутацию 
со сдвигом рамки считывания, что приводит к преж-
девременному стоп-кодону, изменяющему синтез бел-
ка дистрофина посредством процесса трансляции. Не-
которые экзоны мутируют наиболее часто. Так, в экзо-
не 51 наблюдается около 14% всех мутаций при ПМД 
Дюшенна и 21% делеций экзонов. За ним следует эк-
зон 53, на который приходится 10% всех мутаций ПМД 
Дюшенна и 15% делеций экзонов. В экзоне 45 выявля-
ется 9% от общего количества мутаций ПМД Дюшен-
на и 13% делеций экзонов, а в экзонах 43 и 44 – по 7% 
всех мутаций ПМД Дюшенна и 13% делеций экзонов. 
Точковые мутации встречаются примерно в 26% слу-
чаях ПМД Дюшенна. Они представляют собой нон-
сенс- и миссенс-мутации, мутации сайтов сплайсин-
га и средние интронные мутации. Спектр мутаций при 
ПМД Дюшенна также включает 10–15% экзонных 
и интронных дупликаций [3,4,6].

Имеются данные о том, что локализация мутаций 
в гене DMD обусловливает различие в скорости насту-
пления потери способности к самостоятельному пере-
движению пациента.  В исследовании по оценке 36-ме-
сячных изменений по шкале North Star Ambulatory 
Assessment (шкала «Северная Звезда») (NSAA) и шести-
минутному тесту ходьбы (6MWT) у пациентов с ПМД 
Дюшенна, подходивших для терапии путём пропуска 
экзонов 44, 45, 51 или 53, было отмечено, что подгруп-
пы пациентов с мутациями в 44 и 45 экзонах, имели 
лучшие исходные показатели и их снижение произо-
шло в более позднем возрасте по сравнению с  паци-
ентами, имевшими мутации в  экзонах 51 и 53. После 
7-летнего возраста во всех подгруппах наблюдалось не-
которое снижение показателей функциональных те-
стов, но величина изменений была разной. Негатив-

ные изменения у пациентов с мутациями в экзонах 
44 или 45 (-7 баллов), были меньшими, чем наблюда-
емые у пациентов после 7 лет с мутациями в экзонах 
51 и 53 (-16 и -13, соответственно). Различия в сниже-
нии двигательной активности пациентов с различны-
ми локализациями мутаций были также подтверждены 
наблюдением, что у пациентов с мутациями в экзонах 
44 и 45 потеря способности передвигаться происхо-
дила реже (44 = 6%, 45 = 12%), чем у пациентов с му-
тациями в экзонах 51 и 53 (37% и 32%). В целом, бал-
лы по NSAA ниже 6, указывающие на значительное 
ограничение функций, чаще наблюдались у пациен-
тов с мутациями в экзонах 53 и 51 (32% и 42%, со-
ответственно) и встречались уже в возрасте 8–9 лет, 
в то время как такие низкие оценки наблюдались толь-
ко у трех пациентов с пропуском экзона 45 в возрасте 
от 9 до 12 лет [3, 4, 6, 9].

Основной терапией ПМД Дюшенна являются глю-
кортикостероиды (ГКС). Пациенты с ПМД Дюшенна, 
получающие комплексное лечение, живут дольше бла-
годаря использованию ГКС, кардиологическому лече-
нию и вентиляции легких [6, 8].

В настоящее время разрабатывается большое число 
терапевтических подходов к лечению ПМД Дюшенна, 
целью которых является увеличение экспрессии дис-
трофина и улучшение клинического статуса пациен-
та. Некоторые из этих лекарственных препаратов уже 
внедрены в клиническую практику. 

Терапевтический подход с пропуском экзонов ос-
нован на том, что мутации с нарушением рамки счи-
тывания приводят к тяжелой ПМД Дюшенна, тогда 
как мутации с сохранением рамки считывания при-
водят к более мягкой миодистрофии Беккера. Целью 
экзон-скиппинга является восстановление рамки счи-
тывания транскрипта с последующей продукцией ча-
стично функциональных вариантов дистрофина. Вос-
становление рамки считывания достигается с помо-
щью антисмысловых олигонуклеотидов, химически 
представляющих собой фосфородиамидатные мор-
фолиноолигомеры (ФМО), небольшие фрагменты мо-
дифицированной РНК, которые специфически свя-
зываются с экзоном-мишенью во время сплайсинга 
пре-мРНК. Это связывание предотвращает включе-
ние экзона в мРНК. ФМО очень малы (20–30 нуклео-
тидов) и должны регулярно вводиться пациенту в си-
стемный кровоток [3, 9]. Терапия методом пропуска 
экзонов в настоящее время не позволяет восстанавли-
вать количество дистрофина в полной объеме. Одна-
ко, как показали результаты исследований de Feraudy 
с соавт., даже очень низкие уровни дистрофина (вплоть 
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до <0,5%) могут обеспечить более мягкий фенотип за-
болевания по большинству оцениваемых клинических 
исходов, включая возраст, при котором наступает по-
теря способности передвигаться [10]. 

Сегодня имеется клинический опыт применения 
препаратов для пропуска (скиппинга) экзона 51 (пре-
парат этеплирсен), экзона 53 (препараты голодирсен 
и вилтоларсен) и экзона 45 (препарат касимерсен). Пре-
параты для пропуска экзонов 51 и 53 продемонстриро-
вали достоверное положительное влияние на сохране-
ние двигательной функции, улучшение респираторных 
показателей, коррелирующие с увеличением выработки 
дистрофина у пациентов с ПМД Дюшенна [4].

Касимерсен представляет собой ФМО, предназна-
ченный для обхода мутаций сдвига рамки считывания 
в экзоне 45 гена DMD и производства внутренне уко-
роченного, но функционального белка дистрофина 
у пациентов [11]. Препарат касимерсен одобрен Food 
& Drug Administration (FDA – Управление по контро-
лю за продуктами и лекарствами, США) 25 февраля 
2021 года для лечения ПМД Дюшенна у пациентов 
с подтвержденными мутациями в гене DMD, подхо-
дящими для терапии пропуском 45 экзона.

На основании результатов клинического исследо-
вания NCT02530905 и промежуточных данных иссле-
дования NCT02500381 (48 недель наблюдения) про-
демонстрирована безопасность касимерсена. Показа-
но, что большинство нежелательных явлений, которые 
развивались при внутривенных инфузиях в течение 144 
недель были легкой (87%) и умеренной тяжести (10%). 
Ни одному из пациентов, участвующих в исследова-
нии, не потребовалось снижение дозы или прекраще-
ние лечения препаратом касимерсен из-за нежелатель-
ных явлений. Серьезные нежелательные явления были 
зафиксированы у 4 пациентов и были связаны с нали-
чием центрального венозного порта. Не было зареги-
стрировано признаков нефротоксичности и клиниче-
ски значимых лабораторных отклонений или ухудше-
ния показателей ЭКГ и ЭХО-КГ.

Было показано что средний уровень дистрофина 
достоверно увеличился с 0,93% исходно до 1,74% к 48 
неделе лечения касимерсеном (p<0,001). Отмечалась 
достоверная положительная корреляция между про-
пуском экзона 45 и выработкой дистрофина (корре-
ляция Спирмена, 0,627; p<0,001). Результаты иммуно-
флуоресценции соответствовали правильной локализа-
ции восстановленного белка дистрофина в сарколемме 
у пациентов, получавших касимерсен [11-19].

Исследование ESSENCE, 4045-301 (NCT02500381, 
начато 28 сентября 2016) в настоящий момент продол-

жается. Полный набор пациентов для этого исследова-
ния был завершен в декабре 2022 года, ожидаемая да-
та завершения – 03 октября 2025 года [16,17]. В насто-
ящий момент завершено клиническое исследование 
III фазы NCT03532542 (дата завершения 26 июля 2023 
года). Имеются промежуточные данные по безопас-
ности и эффективности касимерсена у 11 пациентов 
с ПМД Дюшенна, принимавших участие в исследова-
нии NCT02530905 (набор с 2015 г. по 2018 г.), впослед-
ствии включенных в открытое долгосрочное расши-
ренное исследование NCT03532542 (начато в 2016-м, 
завершено в 2023-м). Продолжительность лечения ка-
симерсеном у пациентов во время этих клинических 
исследований достигала 6 лет [18,19].

Проанализирована группа наиболее тяжелых паци-
ентов, проходивших не более 300 м, с использованием 
теста 6-минутной ходьбы, оценки долгосрочного вли-
яния касимерсена на прогностически значимые кли-
нические проявления заболевания (дыхательная функ-
ция), оценено влияние времени терапии касимерсеном 
на результаты лечения. Функция легких является яв-
ным маркером функции скелетных мышц у пациентов 
с ПМД Дюшенна и ключевым функциональным по-
казателем у пациентов с этим заболеванием. Форси-
рованная жизненная емкость (ФЖЕЛ) является луч-
шей оценкой функции всех дыхательных мышц [19]. 
Основной конечной точкой в представленном выше 
анализе NCT03532542 явился процент прогнозируе-
мой ФЖЕЛ (ФЖЕЛ%p), который представляет собой 
ФЖЕЛ, скорректированную с учетом возраста и роста 
пациента. Средний показатель ФЖЕЛ%p у пациентов 
с ПМД Дюшенна имеет линейное ежегодное сниже-
ние в возрасте от 10 до 18 лет, независимо от приме-
нения ГКС [19]. В модели, скорректированной с уче-
том исходных возраста и  значения ФЖЕЛ%p, расчет-
ный среднегодовой темп снижения ФЖЕЛ%p составил 
6,06 процентных пунктов в контрольной когорте и 4,51 
процентных пунктов у пациентов, получающих каси-
мерсен. Разница составила 1,55 процентных пункта 
(SE 0,91 процентных пункта, р = 0,09) в пользу паци-
ентов, получавших касимерсен; наибольшая разница 
в расчетном среднегодовом снижении ФЖЕЛ%р от-
мечалась в подгруппе пациентов, начавших лечение 
в возрасте 10-15 лет (1,84, р=0,05) [19].

Безопасность применения препарата касимер-
сен была изучена в клиническом исследовании 
NCT02530905 (n=12): многоцентровом, рандомизиро-
ванном, двойном слепом, плацебо-контролируемом ис-
следовании фазы 1/2 с эскалацией дозы и последующим 
открытым периодом изучения касимерсена у пациентов 
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с ПМД Дюшенна на поздних стадиях. За двойным сле-
пым плацебо контролируемым периодом титрации до-
зы (12 недель) следовал открытый период лечения (до 
148 недель) [18]. Большинство нежелательных явлений, 
которые развивались при еженедельных внутривенных 
инфузиях касимерсена в течение 148 недель, было лег-
кой степени тяжести (91%). Не было пациентов, кото-
рым потребовалось прекращение лечения или сниже-
ние дозы касимерсена из-за нежелательных явлений. 
Серьезные нежелательные явления были зафиксирова-
ны у трех пациентов, получавших касимерсен в дозе 30 
мг/кг, которые были расценены, как не связанные с ле-
чением, разрешились во время исследования и не по-
вторялись при дальнейшем применении препарата. От-
сутствовали признаки почечной токсичности. Не было 
клинически значимых лабораторных отклонений или 
ухудшения показателей ЭКГ и ЭхоКГ [18].

В клиническом исследовании ESSENCE 
(NCT02500381) зарегистрированы нежелательные яв-
ления, которые наблюдались у более чем 20% паци-
ентов, получавших касимерсен, и не менее чем в 5% 
чаще, чем в группе плацебо: инфекции верхних дыха-
тельных путей, кашель, повышение температуры тела, 
головная боль, боль в суставах, боль в ротоглотке. Дру-
гими нежелательными явлениями, которые возникали 
у более чем 10% пациентов, получавших касимерсен, 
и не менее чем в 5% чаще, чем в группе плацебо, были 
боль в ушах, тошнота, ушная инфекция, боль в месте 
инъекции, головокружение. В этом клиническом ис-
следовании также не было пациентов, прекративших 
лечение из-за развития нежелательных явлений, свя-
занных с касимерсеном [19].

Несмотря на сложность и затратность разработ-
ки генотерапевтических препаратов, они постепенно 
входят в практическую медицину. К настоящему вре-
мени наибольшие успехи достигнуты в лечении про-
грессирующих ПМД Дюшенна. К настоящему момен-
ту на основании имеющихся данных клинических ис-
следований доказана эффективность и положительная 
оценка соотношения пользы и риска препарата каси-
мерсен для пропуска экзона 45 при ПМД Дюшенна [4].

В Российской Федерации с 2022 года появилась 
возможность применения препарата касимерсен МНН 
у пациентов с прогрессирующей мышечной дистрофи-
ей Дюшенна, подходящих под экзон-скиппинг экзо-
на 45 (таблица №1). Наш небольшой опыт был огра-
ничен тем, что препарат касимерсен МНН не зареги-
стрирован на территории РФ, а Благотворительный 
Фонд «Круг Добра» не включил препарат в перечень 
препаратов, обеспечивающихся за счет средств фонда. 

По нашим данным применение препарата касимерсен 
МНН было безопасно, пациенты хорошо переносили 
проводимую патогенетическую терапию, за время на-
блюдения у пациентов не было зарегистрировано не-
желательных явлений, напрямую связанных с приемом 
препарата. Так же как не было получено каких-либо 
данных о нефротоксичности препарата.

Всем пациентам проводилась патогенетическая 
терапия препаратом касимерсен в дозе 30 мг/кг вну-
тривенно капельно в течение 1 часа 1 раз в неделю под 
контролем анализов и функции почек (общий анализ 
мочи 1 раз в месяц, в биохимическом анализе крови 
оценивались цистатин С и отношение белка к креа-
тинину каждые 3 месяца). Все пациенты продолжали 
получать все необходимые стандартные методы тера-
пии и ухода за пациентами с ПМД Дюшенна, а имен-
но: ежедневный прием ГКС, препаратов кальция, ви-
тамина Д3, суставная гимнастика с целью профилак-
тики контрактур крупных суставов, ЛФК и др.

У 4 пациентов с ПМД Дюшенна на амбулаторной 
стадии отмечается стабилизация или замедление про-
грессирования заболевания причем у одного из них, 
мальчика, находящегося на ранней амбулаторной ста-
дии болезни, которому патогенетическая терапия бы-
ла инициирована в возрасте 7 лет, констатирована вы-
раженная положительная динамика в виде прироста 
дистанции на 140 метров по результатам 6-ти минут-
ного теста ходьбы и увеличения на 10 баллов по шка-
ле «Северная Звезда». 2 пациента на ранней и поздней 
неамбулаторных стадиях ПМД Дюшенна продемон-
стрировали замедление прогрессирования заболева-
ния, стабилизацию.

Таким образом, раннее применение касимерсена 
обуславливает лучший ответ на терапию, выраженный 
в приросте показателей по функциональным шкалам, 
что объясняется большей сохранностью мышечных во-
локон. Полученные результаты подтверждают необхо-
димость раннего выявления заболевания и начала па-
тогенетического лечения с соблюдением стандартных 
методов терапии и ухода.

Заключение

Представлен российский опыт применения препа-
рата касимерсен у пациентов с ПМД Дюшенна. Даже 
если будут применены все доступные на сегодняшний 
день патогенетические препараты для лечения паци-
ентов с ПМД Дюшенна (аталурен, этеплирсен, голо-
дирсен, вилтоларсен, казимерсен), все равно до 70% 
пациентов с ПМД Дюшенна останутся без терапии. 
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Эффективная диагностика ПМД Дюшенна позволит 
достичь лучших результатов лечения и улучшения ка-
чества жизни пациентов и их семей. Раннее выявление 
ПМД Дюшенна играет важную роль в выборе патоге-
нетического лечения и внедрения стандартов ведения 
пациентов, куда входят раннее назначение ГКС, про-
активное назначение кардиопротективной терапии, 
профилактика и лечение остеопороза витамином Д3 
и бисфосфонатами, а также регулярные занятия с фи-
зическим терапевтом. Наиболее эффективным, с на-
шей точки зрения, будет назначение патогенетической 
терапии пациентам с ПМД Дюшенна, которым такая 
терапия показана по результатам ДНК-диагностики, на 
ранней амбулаторной стадии, у них будет суммировать-
ся эффект от приема ГКС и применения патогенетиче-
ской терапии касимерсеном или другими препаратами 
в зависимости от результата молекулярно-генетическо-
го обследования, что позволит не только максимально 
продлить амбулаторную стадию заболевания, но и ока-
жет значимое положительное воздействие на профи-
лактику кардиомиопатии, дыхательной недостаточно-
сти и остеопороза. Для пациентов с ПМД Дюшенна, 
находящихся на неамбулаторных стадиях заболевания, 

одной из важнейших целей становится стабилизация 
или приостановка прогрессирования, которые мы уви-
дели у наших пациентов. На втором месте стоит борь-
ба с осложнениями основного заболевания: остеопо-
розом, дилатационной кардиомиопатией, сердечной 
и легочной недостаточностью, и в этом случае соблю-
дение стандартов ведения пациентов с ПМД Дюшен-
на, применение ГКС, а также патогенетической тера-
пии касимерсеном может приводить к отсрочке насту-
пления этих грозных осложнений.
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Таблица. Российский опыт применения препарата касимерсен у пациентов с ПМД Дюшенна

Table. Russian experience of using casimersen in patients with DMD

№ Пациента / 
мутация в гене 

DMD

Возраст  
на момент 

начала  
терапии

Стадия  
ПМД Дюшенна

Прием 
ГКС

Длительность  
терапии  

касимерсеном

Двигательная  
активность Переносимость

№1 / del 46-51 9 лет Ранняя  
неамбулаторная

Да 12 месяцев Стабильная, без ухудшения  
(замедление  
прогрессирования)

Хорошая

№2 / del 46-48 7 лет Ранняя амбулаторная Да 9 месяцев Положительная  
динамика (+140 м 6MWT; 
+10 б. NSAA)

Хорошая

№3 / del 46-47 13 лет Поздняя амбулаторная Да 7,5 месяцев Положительная  
динамика (-25 м 6MWT; +2 
б. NSAA)

Хорошая

№4 / del 46-47 9 лет Поздняя амбулаторная Да 7,5 месяцев Замедление  
прогрессирования  
(-61 м 6MWT; -5 б. NSAA)

Хорошая

№5 / del 44 15 лет Поздняя  
неамбулаторная

Да 6 месяцев Положительная динамика  
(+2 б. PUL)

Хорошая

№6 / del 18-44 7 лет Ранняя амбулаторная – 
 поздняя амбулаторная

Да 6 месяцев Относительная стабили-
зация (-25 м 6MWT; +1 б. 
NSAA)

Хорошая

Примечание: 6MWT – 6-ти минутный тест ходьбы, NSAA – North Star Ambulatory Assessment (шкала «Северная Звезда»), PUL – Performance 
of the Upper Limb (шкала по оценке двигательных функций верхних конечностей)
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