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Пилотный селективный скрининг и его преимущества для ранней диагностики 
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Введение. Ранняя диагностика и профилактика играют ключевую роль в оказании первичной помощи пациентам 
с наследственными заболеваниями. Однако не все болезни по разным причинам, включая тяжёлую нервно-мышечную патологию 
− миодистрофию Дюшенна/Беккера (МДД/МДБ), можно выявить сегодня в неонатальном периоде в РФ.
Цель: апробировать систему двухэтапного скрининга МДД/МДБ у детей 2-го года жизни в Санкт-Петербурге для дальнейшего 
внедрения её в систему здравоохранения города.
Методы. Поэтапно исследованы образцы венозной крови 1878 мальчиков с использованием следующих методов: IFCC, MLPA, 
ХМА. 
Результаты. В 2024 г. выявлены 4 пациента с патогенными вариантами в гене DMD − 1 пациент в рамках системы скрининга и 3 
пациента благодаря орфанной настороженности врачей и включению данных пациентов в пилотную программу. 
Заключение. Предварительные результаты пилотного скрининга обследованных пациентов подтверждают перспективу 
предложенной программы двухэтапного скрининга для ранней диагностики миодистрофии Дюшенна/Беккера.
Ключевые слова: мышечная дистрофия Дюшенна/Беккера, КФК,  ген DMD.
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Pilot selective screening and its advantages for early diagnostic of Duchenne/Becker muscular 
dystrophy in children of the second year of life
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Introduction. Early diagnosis and prevention play a key role in providing primary care to patients with hereditary diseases. However, 
not all diseases for various reasons, including severe neuromuscular pathology – Duchenne/Becker muscular dystrophy (DMD/BMD), 
can be detected today in the neonatal period in the Russian Federation.
Aim: to test the system of two-stage screening of DMD/BMD in children of the 2nd year of life in St. Petersburg for further implementation 
in the healthcare system of the city of St. Petersburg.
Methods. Venous blood samples from 1878 boys were studied step by step using the following methods: IFCC, MLPA, СMA.
Results. In 2024, 4 patients with pathogenic variants in the DMD gene were identified – 1 patient as a part of the screening system and 
3 patients due to the orphan alertness of doctors and the inclusion of these patients in the pilot program.
Conclusions. The preliminary results of the pilot screening of the examined patients confirm the prospect of the proposed two-stage 
screening program for the early diagnosis of Duchenne/Becker muscular dystrophy.
Keywords: Duchenne/Becker muscular dystrophy, CPK, DMD gene. 
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Методы

На подготовительном этапе разработана програм-
ма селективного скрининга. На методическом этапе 
исследуются 3000 образцов крови детей из 5 районов 
города и СПб ГБУЗ КДЦД, отрабатывается методика 
определения креатинфосфокиназы (КФК) из разных 
типов биоматериала, логистика биоматериала и взаи-
модействие между исполнителями. На основном эта-
пе подключаются все районы города и обследуются 
до 22 000 образцов крови (рисунок).

 В 2024 г. у 1878 мальчиков взяты образцы веноз-
ной крови для анализа: 1872 пациента в рамках дис-
пансеризации в детских поликлиниках 5 районов го-
рода, 6 пациентов из СПб ГБУЗ КДЦД. Возраст об-
следованных составил 12,6±1,4 месяцев. На 1-м этапе 
измеряли активность КФК кинетическим УФ-методом 
с NAC-активацией. На 2-м этапе пациентам с уровнем 
КФК>250 ЕД/л с предварительным клиническим диа-
гнозом МДД проводили поиск мутаций в гене DMD ме-
тодом мультиплексной амплификации лигированных 

Введение

Миодистрофия Дюшенна/Беккера (МДД/МДБ) 
− рецессивное Х-сцепленное заболевание, 
вызванное мутациями в гене DMD, кодирую-

щем белок дистрофин, необходимый для стабильно-
сти мышечных волокон. Известно, что примерно 30% 
мутаций в гене DMD возникают de novo [1,2]. МДД − 
наиболее тяжелая и распространенная форма мышеч-
ной дистрофии у мальчиков, а МДБ − более легкая и 
вариабельная. Обе формы характеризуются повышен-
ным уровнем креатинфосфокиназы (КФК) [1,3]. От-
сутствие или дисфункция дистрофина приводят к про-
грессирующей необратимой дегенерации мышц, ин-
валидизации и ранней смерти пациента, поэтому 
ранняя диагностика важна для своевременного лече-
ния, в том числе и патогенетического [4,5].

Цель исследования: апробировать систему двухэ-
тапного скрининга МДД/МДБ у детей 2-го года жиз-
ни в Санкт-Петербурге для дальнейшего внедрения её 
в систему здравоохранения города.

Сводная информация о пациентах

Summary information about patients

№
Уровень 

КФК (ЕД/л)
Патогенный ва-

риант в гене DMD
Сдвиг

рамки считы-
вания

Область
делеции (гены)

Патогенный ва-
риант в гене DMD 

у матери

Возможность патогенетиче-
ского лечения/препарат

1 806 dup 43-44eх нет - обнаружен да/Элевидис

2 11560 del Pm-79 - Xp21.2p21.1
(ТАВ3, FTHL17,

DMD, 
TAB3-AS1, 
MIR3915, 

MIR548F5,
FAM47A)

обнаружен нет

3 36456 del 44eх есть - обнаружен да/Элевидис

4 10567 del 45-48eх нет - не обнаружен да/Элевидис
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Схема взаимодействия исполнителей и путь пациента в проекте.

Diagram of the interaction of performers and the path of the patient in the project.

зондов (MLPA). Область делеции Xp21.2p21.1 опреде-
лена хромосомным микроматричным анализом (ХМА). 
Носительство выявленных вариантов у матерей паци-
ентов определено методом MLPA.

Результаты

В рамках проекта было выявлено 4 пациен-
та до 2-х лет с патогенными вариантами в гене DMD. 
Пациент № 1 был выявлен во время диспансеризации 
на I этапе пилотного проекта по селективному скринин-
гу. Три других случая (пациенты №2-4) связаны с ор-
фанной настороженностью врачей-неврологов СПБ ГБ-
УЗ КДЦД. У данных пациентов отмечались трансами-
нит с раннего возраста и задержка моторного развития, 
у двоих − медленная весовая прибавка. Исходя из име-
ющегося анамнеза, родителям было предложено участие 
в I этапе пилотного проекта с учётом их возрастной кате-
гории до 2-х лет. Данные дети были направлены на скри-
нинг КФК с последующей генодиагностикой. Включе-
ние и участие этих мальчиков в проект имеет не толь-
ко важную научную, но и практическую составляющую.

Возраст пациента № 2 на момент включения его 
в пилотный проект составлял 10 месяцев. У ребёнка 

с раннего детства наблюдались значительное отстава-
ние моторного развития и высокие показатели транса-
миназ. По итогам молекулярно-генетического тести-
рования у мальчика была обнаружена полная делеция 
гена DMD и ещё 6 близлежащих генов. Данный случай 
является показательным примером того, что серьёз-
ные нарушения в гене DMD проявляются уже в ран-
нем возрасте и диагноз МДД можно поставить в воз-
расте до 1 года.

Пациенты №3-4 приняли участие в проекте в воз-
расте 1 г. 10 мес. и 1 г. 7 мес. Благодаря орфанной нас-
тороженности врачей СПб ГБУЗ КДЦД и попаданию 
в пилотный проект мальчикам был поставлен диагноз 
до 2-х лет. Возможность провести анализ на уровень 
КФК во время диспансеризации 1-го года жизни по-
зволила бы поставить диагноз данным пациент мини-
мум на 6 месяцев раньше.

В рамках скрининга также определяли наличие или 
отсутствие патогенного варианта в гене DMD у мате-
рей пробандов. Благодаря проекту родители пациен-
та №3 планируют следующую беременность с учётом 
наличия патогенного варианта в гене DMD у матери.

Сводная информация по пациентам и возможности 
патогенетического лечения представлены в таблице.
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Обсуждение

Выявленные случаи МДД/МДБ в рамках проек-
та, в том числе благодаря орфанной настороженности, 
и успешные результаты пилотных программ неонаталь-
ного скрининга СМА [6] подчёркивают важность и пре-
имущество ранней диагностики наследственных нерв-
но-мышечных заболеваний (НМЗ), особенно при до-
ступности генной терапии для детей в раннем возрасте. 

Измерение уровня КФК остаётся удобным скри-
нинговым методом МДД/МДБ и схожих по симпто-
матике НМЗ, но заниженные референтные диапазоны 
приводят к гипердиагностике. Поэтому дальнейшие 
исследования проекта направлены не только на рас-
ширение выборки, но и на определение оптимальных 
референтных значений КФК для детей 1–2 лет и по-
иск новых биомаркеров МДД/МДБ и других форм 
НМЗ.

Заключение

Предварительные результаты скрининга обследо-
ванных пациентов подтверждают перспективу предло-
женной программы двухэтапного скрининга для ран-
ней диагностики МДД/МДБ.
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