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Ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ (ÌÄ) — ñà ìàÿ ÷à ñ òàÿ ôîð ìà ìû øå÷ íûõ äè ñò ðî ôèé ñðå äè âçðîñ ëûõ, õà ðàê òå ðè çó þ ùà ÿ ñÿ ïðî -
ãðåñ ñè ðó þ ùåé ìè î ïà òèåé, ìè î òî íèåé, ìóëü òè îð ãàí íûì âî âëå ÷å íè åì. Âû äå ëÿ þò äâå ôîð ìû — ÌÄ 1 è 2 òè ïà. Îáà çà áî ëå âà -
íèÿ íà ñëå äó þò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî è ÿâ ëÿ þò ñÿ áî ëåç íÿ ìè ýê ñ ïàí ñèè. ÌÄ1 îáó ñëîâ ëå íà óâå ëè ÷å íè åì ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ
CTG â 3’-íå òðàí ñ ëè ðó å ìîé îá ëà ñ òè ãå íà DMPK íà õðî ìî ñî ìå 19, ÌÄ2 — óâå ëè ÷å íè åì ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ CCTG â èí ò ðî íå 1 ãå íà
ZNF9 íà õðî ìî ñî ìå 3. Äëÿ ÌÄ1 õà ðàê òå ðåí ôå íî ìåí àí òè öè ïà öèè, äëÿ ÌÄ2 — íåò. Â ïî ñëåä íåå âðåìÿ àê òèâ íî ïðî âî äèò ñÿ
ïî èñê ôàê òî ðîâ, ìî äè ôè öè ðó þ ùèõ òå ÷å íèå çà áî ëå âà íèÿ. Â íà ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè ïðî à íà ëè çè ðî âà íà âû áîð êà áî ëü íûõ
ñ äèà ãíî çîì «ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ», äèà ãíî ñ òè ðî âàí íûõ â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ â ïå ðè îä
ñ 2002 ïî íà ÷à ëî 2018 ãî äà. Âû ÿâ ëå íû òåí äåí öèè âëè ÿ íèÿ ïî ëà íà òÿ æåñòü òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ. Óñòà íîâ ëå íà äî ëÿ ÌÄ2 ñðå -
äè ðîñ ñèé ñêèõ áî ëü íûõ. Îíà ñî ñòà âè ëà 17%. Ðà íåå ñ÷è òà ëîñü, ÷òî ýòà ôîð ìà î÷åíü ðåä êà.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ, ãåí DMPK, ãåí ZNF9, áî ëåç íè ýê ñ ïàí ñèè.

Àâ òî ðû ñî îá ùà þò îá îò ñóò ñò âèè êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.

Myo tonic dys tro phies 1 and 2: fif teen years of ex pe ri ence of DNA di ag nos tics at FSBI RCMG
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Myo tonic dys tro phy (MD) is a com mon form of mus cu lar dys tro phy in adults with autosomal dom i nant in her i tance, char ac ter ized
by pro gres sive myopathy, myotonia, multiorgan in volve ment. There are two types of the dis ease: myo tonic dys tro phies 1 and 2. Both
types are re peat ex pan sion dis eases. MD1 is caused by an in crease CTG-repeats in the 3’-untranslated re gion of the DMPK gene on
chro mo some 19, MD2 — by an in crease of CCTG-repeats in intron 1 of the ZNF9 gene on chro mo some 3. The phe nom e non of an tic i -
pa tion is de scribed for myo tonic dys tro phy type 1 but not for MD2. Mod ifying fac tors are be ing searched ac tively in re cent years. A
sam ple of FSBI RCMG pa tients with clin i cal di ag no sis «myo tonic dys tro phy» was an a lyzed in this study. Ten dencies of the in flu ence of
gen der as a mod i fier of the dis ease se ver ity have been re vealed. The pro por tion of MD2 in the myo tonic dys tro phies among Rus sian
pa tients has been es tab lished as 17%. Ear lier it was sup posed that this form might be very rare.

Key words: myo tonic dys tro phy, DMPK gene, ZNF9 gene, re peat ex pan sion dis eases.

Ââå äå íèå

Ìè î òî íè ÷å ñêèå äè ñò ðî ôèè (ÌÄ) ïðåä ñòàâ ëÿ þò ñî -
áîé àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûå ìóëü òè ñè ñ òåì íûå çà áî ëå -
âà íèÿ ñ îá ùåé ãðóï ïîé ñèì ï òî ìîâ: ìè î òî íèåé, ìû øå÷ -
íîé äè ñò ðî ôèåé, íà ðó øå íè åì ñåð äå÷ íîé ïðî âî äè ìî ñòè, 
êà òà ðàê òîé è ýí äîê ðèí íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè.

Âïåð âûå êëàñ ñè ÷å ñêèé òèï ÌÄ áûë îïè ñàí
â 1909 ãî äó íå ìåö êèì âðà ÷îì Øòåé íåð òîì è åãî àí ã ëèé -
ñêè ìè êîë ëå ãà ìè — äîê òî ðà ìè Áàò òå íîì è Ãèá áîì, è
íà çâàí áî ëåçíüþ Øòåé íåð òà (OMIM 160900). Ïî çæå,
â 1912 ãî äó, êîã äà áû ëà âû ÿâ ëå íà âû ñî êàÿ ÷à ñ òî òà ñå -
ìåé íûõ ñëó ÷à åâ êà òà ðàê òû ïðè ÌÄ, ñòà ëî ïî íÿò íî, ÷òî
ýòî ìóëü òè ñè ñ òåì íîå çà áî ëå âà íèå. Â 1992 ãî äó èäåí òè -
ôè öè ðî âàí ãåí, îáó ñëîâëè âà þ ùèé ðàç âè òèå ÌÄ, ïðåä -
ñòàâ ëåí íîé Øòåé íåð òîì. Â îñíî âå çà áî ëå âà íèÿ ëå æèò
óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà òðè íóê ëå î òèä íûõ ïî âòî ðîâ CTG

â 3’-íå òðàí ñ ëè ðó å ìîé îá ëà ñ òè ãå íà DMPK (dys t rop hia

my o to ni ca pro te in ki na se ge ne, ëî êóñ 19q13.3, OMIM

605377), êî äè ðó þ ùå ãî êè íà çó, ýê ñ ï ðåñ ñè ðó þ ùó þ ñÿ

â ñêå ëåò íîé ìó ñ êó ëà òó ðå [1]. Îä íà êî â 1994 ãî äó áû ëî

îïè ñà íî äðó ãîå ìóëü òè ñè ñ òåì íîå çà áî ëå âà íèå, êëè íè ÷å -

ñêè ñõî æåå ñ áî ëåçíüþ Øòåé íåð òà, íî ñ ïðå îá ëà äà íè åì

ñëà áî ñòè ïðî êñè ìà ëü íîé ìó ñ êó ëà òó ðû. Êðî ìå òî ãî,

ó áî ëü íûõ îò ñóò ñò âî âà ëà ýê ñ ïàí ñèÿ CTG-ïî âòî ðîâ â ãå -

íå DMPK. Ýòó ôîð ìó íà çâà ëè ïðî êñè ìà ëü íîé ìè î òî íè -

÷å ñêîé ìè î ïà òèåé èëè ÏÐÎÌÌ (OMIM 602668) [2].

Â 2001 ãî äó áû ëà îò êðû òà ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ

ïðè ÷è íà çà áî ëå âà íèÿ — ýê ñ ïàí ñèÿ ÷å òû ðåõ íóê ëå î òèä -

íî ãî ïî âòî ðà CCTG â ïåð âîì èí ò ðî íå ãå íà ZNF9 (zinc

fin ger pro te in ge ne 9, ëî êóñ 3q21.3, OMIM 116955) [3].

Ïî çæå Ìåæ äó íà ðîä íûé êîí ñîð öè óì ïî ìè î òî íè ÷å ñêîé

äè ñò ðî ôèè ïðåä ëî æèë íî âóþ íî ìåí ê ëà òó ðó [4]. Òàê, âñå



ôîð ìû êëàñ ñè ÷å ñêîé ÌÄ, îïè ñàí íîé Øòåé íåð òîì è

îáó ñëîâ ëåí íîé ìó òà öèåé â ãå íå DMPK íà õðî ìî ñî ìå 19,

îò íåñ ëè ê ÌÄ 1 òè ïà (ÌÄ1), à îñòà ëü íûå ïðî êñè ìà ëü -

íûå ôîð ìû ñ ïîçä íèì íà ÷à ëîì, âû çâàí íûå ýê ñ ïàí ñèåé

â ãå íå ZNF9 íà õðî ìî ñî ìå 3, — ê ÌÄ 2 òè ïà (ÌÄ2).

Êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ

Ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìîæ íî âû äå ëèòü íå ñêî ëü êî ôîðì

ÌÄ1 [5—8]:

= âðîæ äåí íàÿ: äå áþò ñ ðîæ äå íèÿ, õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ
ãè ïî òî íèåé ñ ìëà äåí ÷å ñò âà, äû õà òå ëü íû ìè íà ðó øå íè ÿ -
ìè, íå ñïî ñîá íî ñòüþ ê îáó ÷å íèþ, êàð äè î ðåñ ïè ðà òîð íû -
ìè îñëîæ íå íè ÿ ìè;

= äåò ñêàÿ: íà ÷à ëî â âîç ðà ñ òå îò 1 äî 10 ëåò, îò ìå ÷à þò -
ñÿ ñëà áîñòü ëè öå âûõ ìûøö, ìè î òî íèÿ, íèç êèé IQ, íà ðó -
øå íèÿ ñåð äå÷ íîé ïðî âî äè ìî ñòè, ñî öè à ëü íî-ïñè õî ëî ãè -
÷å ñêèå ïðîá ëå ìû;

= âçðîñ ëàÿ êëàñ ñè ÷å ñêàÿ ôîð ìà: äå áþò â äèà ïà çî íå
10—30 ëåò, äèà ãíî ñ òè ðó þò ñÿ ìû øå÷ íàÿ ñëà áîñòü, àìè -
îò ðî ôèÿ, ìè î òî íèÿ, êà òà ðàê òà, íà ðó øå íèÿ ñåð äå÷ íîé
ïðî âî äè ìî ñòè, èí ñó ëèí-ðå çè ñòåí ò íîñòü, äû õà òå ëü íûå
íà ðó øå íèÿ, îá ëû ñå íèå;

=ÌÄ ñ ïîçä íèì íà ÷à ëîì/àñèì ï òî ìà òè ÷å ñêàÿ: ðàç -
âè âà åò ñÿ â âîç ðà ñ òå 20—70 ëåò, õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ìÿã êîé
ìè î òî íèåé, êà òà ðàê òîé [9].

Äëÿ ÌÄ2 õà ðàê òåð íî ïîçä íåå íà ÷à ëî, êàê ïðà âè ëî,

íà òðå òüåé äå êà äå æèç íè. Îñíîâ íû ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè

ÌÄ2 ÿâ ëÿ þò ñÿ ìè î òî íèÿ è ìû øå÷ íàÿ ñëà áîñòü, âû ðà -

æåí íàÿ â ïðî êñè ìà ëü íîé ìó ñ êó ëà òó ðå. Ñ âîç ðà ñ òîì ðàç -

âè âà þò ñÿ êà òà ðàê òà, ýí äîê ðèí íûå íà ðó øå íèÿ. Ó áî ëü -

íûõ ÌÄ2 ïî ñðàâ íå íèþ ñ ÌÄ1 ÷à ùå âñòðå ÷à åò ñÿ ñà õàð -

íûé äèà áåò 2 òè ïà. Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî íà ðó øå íèÿ ñåð -

äå÷ íîé ïðî âî äè ìî ñòè áî ëåå õà ðàê òåð íû äëÿ ÌÄ1, ïðè

ÌÄ2 òàê æå íå îá õî äè ìî íà áëþ äàòü çà ñåð äå÷ íîé äå ÿ -

òåëü íî ñòüþ [4, 10—11].

Â òàáë. 1 ïðåä ñòàâ ëå íû îñíîâ íûå êëè íè ÷å ñêèå ïðî -

ÿâ ëå íèÿ ÌÄ 1 è 2 òè ïîâ.

Ãå íå òè ÷å ñêàÿ ïðè ÷è íà

Îáà òè ïà ÌÄ ÿâ ëÿ þò ñÿ áî ëåç íÿ ìè ýê ñ ïàí ñèè.

ÌÄ1 âû çâà íà äè íà ìè ÷å ñêîé ìó òà öèåé â ãå íå DMPK,
ëî êà ëè çî âàí íîì íà õðî ìî ñî ìå 19. CTG-ïî âòîð íà õî -
äèò ñÿ â 3’-íå òðàí ñ ëè ðó å ìîé îá ëà ñ òè ãå íà è õà ðàê òå ðè çó -
åò ñÿ âû ñî êîé íå ñòà áè ëü íî ñòüþ. Äëÿ ÌÄ1 õà ðàê òå ðåí
ôå íî ìåí àí òè öè ïà öèè: óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ ïðè
ïå ðå äà ÷å ñëå äó þ ùå ìó ïî êî ëå íèþ [12]. Ïðè ýòîì çà áî ëå -
âà íèè ÿð êî âû ðà æå íà ôå íî-ãå íî òè ïè ÷å ñêàÿ êîð ðå ëÿ -
öèÿ: âîç ðàñò è òÿ æåñòü òå ÷å íèÿ çà âè ñÿò îò ÷èñ ëà ïî âòî -
ðîâ. Ýòèì îáú ÿñ íÿ åò ñÿ øè ðî êàÿ âà ðè à áå ëü íîñòü ôîðì
ÌÄ1 [13]. Âà ðè àí òîì íîð ìû ñ÷è òà åò ñÿ îò 5 äî
34 CTG-ïî âòî ðîâ, 35—49 ïî âòî ðîâ îò íî ñÿò ê ñî ñòî ÿ íèþ 
ïðå ìó òà öèè. Íî ñè òå ëè òà êèõ àë ëå ëåé áåñ ñèì ï òîì íû, íî 
ðèñê ðàç âè òèÿ çà áî ëå âà íèÿ ó èõ ïî òîì ñò âà âûñîê, ÷òî
îáú ÿñ íÿ åò ñÿ âû ñî êîé íå ñòà áè ëü íî ñòüþ ïðå ìó òàí ò íûõ
àë ëå ëåé è âîç ìîæ íî ñòüþ óâå ëè ÷å íèÿ ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ äî
ïà òî ãåí íî ãî ïðè ïå ðå äà ÷å îò ðî äè òå ëåé äå òÿì. Â áî ëü -
øèí ñò âå òà êèõ ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèå ðàç âè âà åò ñÿ, åñ ëè
íî ñè òå ëåì ïðå ìó òàí ò íî ãî àë ëå ëÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ îòåö, ÷òî ñî -
ñòàâ ëÿ åò áî ëåå 70% ñëó÷àåâ [14]. 50—100 CTG-ïî âòî ðîâ
äà þò ïîçä íþþ èëè àñèì ï òî ìà òè ÷å ñêóþ ôîð ìó çà áî ëå -
âà íèÿ. Ïðè ÷èñ ëå ïî âòî ðîâ îò 50 äî 1000 íà áëþ äà þò ñÿ
êëàñ ñè ÷å ñêàÿ è äåò ñêàÿ ôîð ìû ÌÄ1. Âðîæ äåí íàÿ ÌÄ1
ðàç âè âà åò ñÿ ïðè ÷èñ ëå ïî âòî ðîâ áî ëåå 1000 è â áî ëü -
øèí ñò âå ñëó ÷à åâ âîçíèêàåò ïðè ïå ðå äà ÷å ìó òàí ò íî ãî àë -
ëå ëÿ îò ìà òå ðè.

ÌÄ2 îáó ñëîâ ëå íà ýê ñ ïàí ñèåé CCTG-ïî âòî ðà â ïåð -
âîì èí ò ðî íå ãå íà ZNF9 íà õðî ìî ñî ìå 3. Â ýòîì ðå ãè î íå
ðàñ ïî ëî æåí ñëîæ íûé êîì ï ëåêñ
(TG)l(TCTG)m(CCTG)n, íî òî ëü êî óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà
ïî âòî ðà CCTG ïðè âî äèò ê ðàç âè òèþ çà áî ëå âà íèÿ [3,
15]. Â îò ëè ÷èå îò ÌÄ1 ïðè ÌÄ2 àí òè öè ïà öèÿ íå íà áëþ -
äà åò ñÿ. Íå îò ìå ÷à åò ñÿ çà âè ñè ìî ñòè òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ 
îò ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ. Îïè ñà íû ñëó ÷àè óìå íü øå íèÿ ÷èñ ëà
ïî âòî ðîâ â ïî êî ëå íè ÿõ. Íîð ìà ëü íîå ÷èñ ëî CCTG-ïî -
âòî ðîâ ñî ñòàâ ëÿ åò 11—26, ïðå ìó òàí ò íûé àë ëåëü ñî äåð -
æèò îò 27 äî 74 ïî âòî ðîâ. Íî ñè òå ëè ïðå ìó òà öèè êëè íè -
÷å ñêè çäî ðî âû, ðèñê ðàç âè òèÿ çà áî ëå âà íèÿ ó ïî òîì ñò âà
ìè íè ìà ëåí. Ïî ëà ãà þò, ÷òî òà êèå ïðî ìå æó òî÷ íûå àë ëå -
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Òàá ëè öà 1
Êëè íè ÷å ñêèå ïðè çíà êè ÌÄ

Õà ðàê òåð íî äëÿ ÌÄ1 Õà ðàê òåð íî è äëÿ ÌÄ1, è äëÿ ÌÄ2 Õà ðàê òåð íî äëÿ ÌÄ2

Âû ðà æåí íàÿ äè ñ òà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ
ñëà áîñòü
Äè ñ òà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àò ðî ôèÿ
Ïðè âðîæ äåí íîé ôîð ìå: óì ñò âåí íàÿ
îò ñòà ëîñòü, ãè ïî òî íèÿ, ëè öå âàÿ äèï ëå -
ãèÿ
Âî âëå ÷å íèå ÆÊÒ

Ìè î òî íèÿ
Ìû øå÷ íàÿ ñëà áîñòü è àò ðî ôèÿ (ëè öî,
øåÿ, ïà ëü öû, êî íå÷ íî ñòè)
Êà òà ðàê òà
Íà ðó øå íèå ñåð äå÷ íîé ïðî âî äè ìî ñòè
Êîã íè òèâ íûå ðàñ ñòðîé ñò âà
×ðåç ìåð íàÿ ñîí ëè âîñòü
Èí ñó ëèí-ðå çè ñòåí ò íîñòü
Àò ðî ôèÿ ÿè÷åê
Ëîá íîå îá ëû ñå íèå
Ìû øå÷ íàÿ áîëü
Ïî âû øå íèå óðîâ íÿ ÊÔÊ, ÃÃÒ
Ãè ïî ãàì ìàã ëî áó ëè íå ìèÿ

Âû ðà æåí íàÿ ïðî êñè ìà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ
ñëà áîñòü
Ïðî êñè ìà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àò ðî ôèÿ
Ãè ïåð ò ðî ôèÿ èê ðî íîæ íûõ ìûøö



ëè ïðè ÌÄ2 ñêî ðåå ÿâ ëÿ þò ñÿ ïîã ðà íè÷ íû ìè ñ ýê ñ ïàí -
ñèåé, íå æå ëè ïðå ìó òàí ò íû ìè. Ôå íî òèï çà áî ëå âà íèÿ
ôîð ìè ðó åò ñÿ ïðè ÷èñ ëå ïî âòî ðîâ îò 75 äî 11 000.

Îïè ñà íû ñëó ÷àè ñî âìå ñò íîé ñåã ðå ãà öèè ýê ñ ïàí ñèè
CCTG-ïî âòî ðà è ìó òà öèé â ãå íàõ CLCN1 (íå äè ñò ðî ôè -
÷å ñêàÿ ìè î òî íèÿ Òîì ñå íà/Áåê êå ðà) è SCN4A (ãè ïåð êà -
ëè å ìè ÷å ñêèå ïå ðè î äè ÷å ñêèå ïà ðà ëè ÷è, âðîæ äåí íàÿ ïà -
ðà ìè î òî íèÿ, àòè ïè÷ íàÿ âðîæ äåí íàÿ ìè î òî íèÿ, îò âå ÷à -
þ ùàÿ íà ïðè åì àöå òà çî ëà ìè äà), ïðè âî äÿ ùèå ê áî ëåå òÿ -
æå ëîé ìû øå÷ íîé ñïà ñ òè÷ íî ñòè è áî ëåå âû ðà æåí íîé ãè -
ïî òî íèè, óñó ãóá ëÿ þ ùèå ôå íî òèï çà áî ëå âà íèÿ. Ñ÷è òà åò -
ñÿ, òà êèõ ïà öè åí òîâ ëåã ÷å âû ÿâ ëÿòü è äèà ãíî ñ òè ðî âàòü
[16—18].

Â òàáë. 2 îáîá ùå íû äàí íûå î ãå íå òè ÷å ñêîé ýòè î ëî -
ãèè ÌÄ.

Ïà òî ãå íåç

Ìó òà öèÿ â ãå íå DMPK çà òðà ãè âà åò íå òðàí ñ ëè ðó å -
ìûé, íî òðàíñ êðè áè ðó å ìûé ðå ãè îí. Íà ýòîì îñíî âà íû
òå î ðèè ïà òî ãå íå çà ÌÄ1. Èç íà ÷à ëü íî ïðåä ïî ëà ãà ëîñü,
÷òî ìó òàí ò íûé àë ëåëü ìî æåò âëè ÿòü íà ôóí ê öèþ íîð -
ìàëü íî ãî àë ëå ëÿ è òåì ñà ìûì âû çû âàòü ðàç âè òèå çà áî ëå -
âà íèÿ çà ñ÷åò ãàï ëî íå äî ñòà òî÷ íî ñòè. Äî ñòà òî÷ íûõ äî êà -
çà òåëüñòâ ýòà òå î ðèÿ íå ïî ëó ÷è ëà. Òîã äà ïðåä ïî ëî æè ëè
âëè ÿ íèå ìó òà öèè â ãå íå DMPK íà ôóí ê öèþ ñî ñåä íèõ ãå -
íîâ — DMWD è SIX5. Îä íà êî àíà ëèç ïî êà çàë, ÷òî ýê ñ -
ïàí ñèÿ íå âëèÿ åò íà ýê ñ ï ðåñ ñèþ ýòèõ ãå íîâ. Âñêî ðå ñòà -
ëî î÷å âèä íûì, ÷òî ïðè ÷è íà â òîêñè÷ íî ñ òè òðàíñ êðè áè -
ðó å ìîé ñ ïî âðåæ äåí íî ãî ãå íà DMPK ïðå-ìÐÍÊ. Òà êàÿ
ïðå-ìÐÍÊ ñ áî ëü øèì ÷èñ ëîì CUG-ïî âòî ðîâ íà ðó øà åò
ñïëàé ñèíã äðó ãèõ òðàíñ êðèï òîâ ìÐÍÊ. Òîê ñè ÷å ñ êèé
ýô ôåêò ðå à ëè çó åò ñÿ çà ñ÷åò âçàè ìî äåé ñò âèÿ ñ äâó ìÿ
ÐÍÊ-ñâÿ çû âà þ ùè ìè áåë êà ìè: MBNL1 è CUGBP1.
MBNL1 àê êó ìó ëè ðó åò ñÿ ñ ðè áî íóê ëå àð íû ìè âêëþ ÷å íè -
ÿ ìè, ñôîð ìè ðî âàí íû ìè ìó òàí ò íîé ÐÍÊ. Äî êîí öà
îñòà åò ñÿ íå ÿñ íûì, ÷òî ïðè âî äèò ê ñíè æå íèþ àê òèâ íî -
ñòè MBNL1: ñâÿ çû âà íèå ñ ýòîé ÐÍÊ èëè àëü òåð íà òèâ -
íûé ñèã íà ëü íûé ïóòü. Àê òèâ íîñòü CUGBP1 íà î áî ðîò
óâå ëè ÷è âà åò ñÿ. Ïî âû øå íèå àê òèâ íî ñòè CUGBP1 è ïî -
òå ðÿ ôóí ê öèè MBNL1 ïðè âî äÿò ê àëü òåð íà òèâ íî ìó
ñïëàé ñèí ãó ïðå-ìÐÍÊ ãå íîâ, ó÷à ñò âó þ ùèõ â ôîð ìè ðî -

âà íèè ôå íî òè ïà ÌÄ: CLCN1 (õëîð íûé êà íàë, ðàç âè òèå
ìè î òî íèè), INSR (èí ñó ëè íî âûé ðå öåï òîð, èí ñó ëè íî ðå -
çè ñòåí ò íîñòü), TNNT2, 3 (òðî ïî íè íû ñåð äå÷ íûé, ìû -
øå÷ íûé) è äð. [8, 19—20].

Òà êîé æå ìå õà íèçì ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ è äëÿ ÌÄ2.

Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ÌÄ1 è ÌÄ2

ÌÄ ÿâ ëÿ åò ñÿ ñà ìîé ÷à ñ òîé ìû øå÷ íîé áî ëåçíüþ
âçðîñ ëûõ. Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ÌÄ â îá ùåé ïî ïó ëÿ öèè
îöå íè âà åò ñÿ îò 0,5 äî 18,1 íà 100 000 [21]. Â Ðîñ ñèè ðàñ -
ïðî ñòðà íåí íîñòü ÌÄ1 ñî ñòàâ ëÿ åò 0,5—21,3 íà 100 000
[22]. ×à ñ òî òà ÌÄ1 â îá ùåé ïî ïó ëÿ öèè — 1 íà 8000. Ïî
ÌÄ2 ïðî âå äå íî î÷åíü ìà ëî ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ èñ ñëå -
äî âà íèé. ÌÄ1 ðàñ ïðî ñòðà íå íà ïî âñå ìå ñò íî, ÌÄ2 áî ëåå
õà ðàê òåð íà äëÿ åâ ðî ïåé öåâ [15, 23]. Â ðÿ äå åâ ðî ïåé ñêèõ
ñòðàí (Ïî ëü øà, Ãåð ìà íèÿ è Ôèí ëÿí äèÿ) ÌÄ2 âñòðå ÷à -
åò ñÿ ñî ñõîä íîé ñ ÌÄ1 ÷à ñ òî òîé [4, 24].

Ïðåä ñòàâ ëåí àíà ëèç ãðóï ïû ïà öè åí òîâ ñ íà ïðà âè -
òåëü íûì äèà ãíî çîì ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ, äèà ãíî ñ -
òè ðî âàí íûõ â ïå ðè îä ìåæ äó 2002 è íà ÷à ëîì 2018 ãî äà
â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ñ 2002 â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ
ÌÃÍÖ áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû îá ðàç öû ÄÍÊ 745 ïà -
öè åí òîâ ñ íà ïðà âè òå ëü íûì äèà ãíî çîì ìè î òî íè ÷å ñêàÿ
äè ñò ðî ôèÿ è 153 ðîä ñò âåí íèêà. Âñå îá ñëå äó å ìûå — æè -
òå ëè Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè.

Âîç ðàñò áî ëü íûõ ñî ñòà âèë îò ïå ðè î äà íî âî ðîæ äåí -
íî ñòè äî 81 ãî äà.

ÄÍÊ âû äå ëå íà èç ëèì ôî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî -
âè ïà öè åí òîâ, çà áðàí íîé â ïðî áèð êó ñ àí òè êî à ãó ëÿí òîì
ÝÄÒÀ èëè íà áó ìàæ íûé ôèëüòð.

Ýê ñò ðàê öèþ ÄÍÊ ïðî âî äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà -
áî ðîâ ðå àê òè âîâ äëÿ âû äå ëå íèÿ èç öå ëü íîé êðî âè Wi -
zard® Ge no mic D NA Pu ri fi ca ti on Kit (Pro me ga, USA) è äëÿ 
âû äå ëå íèÿ èç îá ðàç öîâ ñó õîé êðî âè DNA tomÒÌ DNAP -
rep 100 (Ãà ëàðò Äèà ãíî ñ òè êóì, Ðîñ ñèÿ) ïî ïðî òî êî ëàì
ïðî èç âî äè òå ëåé.
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Ãå íå òè ÷å ñêèå ïðè ÷è íû ÌÄ

Ôîð ìà ÌÄ1 ÌÄ2

Ëî êóñ 19q 13.3 3q 21.3

Ãåí DMPK ZNF9

Òèï íà ñëå äî âà íèÿ Àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé Àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé

Ìå õà íèçì Ýê ñ ïàí ñèÿ CTG-ïî âòî ðà Ýê ñ ïàí ñèÿ CCTG-ïî âòî ðà

Íîð ìà ëü íîå ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ 5—34 11—26

Ïðå ìó òà öèÿ 35—49 27—74

Ïà òî ëî ãè ÷å ñêîå ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ >50 (50—4000) >75 (75—5000—11000)

Ôå íî ìåí àí òè öè ïà öèè Åñòü Íåò



Äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ýê ñ ïàí ñèè CTG-ïî âòî ðîâ â ãå íå
DMPK è CCTG-ïî âòî ðîâ â ãå íå ZNF9 â ëà áî ðà òî ðèè
ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ ðàç ðà áî òà íà äâóõ -
ýòàï íàÿ ñè ñ òå ìà.

Íà ïåð âîì ýòà ïå îñó ùå ñò â ëÿ åò ñÿ äå òåê öèÿ êî ðîò êèõ
àë ëå ëåé ìå òî äîì ÏÖÐ-ÏÄÀÔ. Â ñëó ÷àå âû ÿâ ëå íèÿ äâóõ
àë ëå ëåé ñ íîð ìà ëü íûì êî ëè ÷å ñò âîì ïî âòî ðîâ
MÄ1/MÄ2 èñê ëþ ÷à åò ñÿ.

Ïðè âû ÿâ ëå íèè îä íî ãî êî ðîò êî ãî àë ëå ëÿ â ãå ìè-/ãî -
ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè ïðî âî äèò ñÿ èñ ñëå äî âà íèå ìå òî -
äîì òðåõ ïðàé ìåð íîé ÏÖÐ, â êî òî ðîé îäèí èç ïðàé ìå -
ðîâ îä íî âðå ìåí íî êîì ï ëå ìåí òà ðåí ïî âòî ðó è FAM-ìå -
÷åí íî ìó ïðàé ìå ðó, ñ ïî ñëå äó þ ùèì ôðàã ìåí ò íûì àíà -
ëè çîì íà ñåê âå íà òî ðå äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ èëè èñê ëþ ÷å -
íèÿ ýê ñ ïàí ñèè (ðèñ. 1). Äàí íûé ìå òîä ÿâ ëÿ åò ñÿ êà ÷å ñò -
âåí íûì è íå îïðå äå ëÿ åò àá ñî ëþò íî ãî ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ,
îä íà êî íå îá õî äèì è äî ñòà òî ÷åí äëÿ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå -
òè ÷å ñêî ãî ïîä òâåð æ äå íèÿ äèà ãíî çà ÌÄ1 èëè ÌÄ2. Êðî -
ìå òî ãî, òðåõ ïðàé ìåð íàÿ ÏÖÐ áû ñò ðåå è ýêî íî ìè ÷å ñêè
âû ãîä íåå ïî ñðàâ íå íèþ ñ áî ëåå òðó äî åì êèì è äî ðî ãèì
êî ëè ÷å ñò âåí íûì ìå òî äîì áëîò-ãèá ðè äè çà öèè, òàê æå
ïðè ìå íÿ å ìûì äëÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÌÄ.

Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ è óñëî âèÿ ÏÖÐ
ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 3 è 4.

Ðàç äå ëå íèå ïðî äóê òà ðå àê öèè ïåð âî ãî ýòà ïà ïðî âî -
äè ëîñü â ïî ëè àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå (ñî îò íî øå íèå ÀÀ/ÁÀ
29:1,3, 8%) â êà ìå ðå äëÿ âåð òè êà ëü íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà
He li con (Ðîñ ñèÿ). Àíà ëèç îñó ùå ñò â ëÿë ñÿ íà ñè ñ òå ìå
ãåëü-äî êó ìåí òè ðî âà íèÿ Bi o Rad (USA) (ðèñ. 2).

Ðå çó ëü òà òû òðåõ ïðàé ìåð íîé ÏÖÐ îöå íè âà ëèñü ìå òî -
äîì ôðàã ìåí ò íî ãî àíà ëè çà íà ïðè áî ðå 3130XL Ge ne tic
Ana ly zer (Ap pli ed Bi o sys tems, Ja pan) (ðèñ. 3).

Ñòà òè ñòè ÷å ñêàÿ îá ðà áîò êà äàí íûõ ïðî âî äè ëàñü ñ èñ -
ïî ëü çî âà íè åì ñòàí äàð ò íûõ èí ñò ðó ìåí òîâ: Ex cel MS Of -
fi ce 2016, Sta tis ti ca 8.0.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ

îá ñëå äî âà íî 745 áî ëü íûõ è 153 èõ ðîä ñò âåí íè êà. Íà

ðèñ. 4 ïðåä ñòàâ ëå íà äè íà ìè êà îá ðà ùå íèé â ÔÃÁÍÓ

ÌÃÍÖ ïî ïîâîäó äèà ãíî ñ òè êè ÌÄ (ïðî áàí äû).
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Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ äëÿ äå òåê öèè êî ðîò êèõ àë ëå ëåé, óñëî âèÿ ÏÖÐ

Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ, 5'®3' tîòæ, êî ëè ÷å ñò âî öèê ëîâ

MÄ1 F: GCTCGAAGGGTCCTTGTAGCC
R: CTGGCCGAAAGAAAGAAATGGTC

65°Ñ, n = 34

MÄ2 F: GAATGAGTGAATGAGTATTACTGCCAG
R: GGGACAAAGTGAGACAGACAGG

65°Ñ, n = 34

Òàá ëè öà 4
Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ äëÿ òðåõ ïðàé ìåð íîé ÏÖÐ, óñëî âèÿ ÏÖÐ

Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ, 5'®3' tîòæ, êî ëè ÷å ñò âî öèê ëîâ

F-Fam: GTTCGTACGTGAATCGCGGTAC

MÄ1 F: GCTCGAAGGGTCCTTGTAGCC
RL: GTTCGTACGTGAATCGCGG

TACGCAGCAGCAGCAGCAGCAGC

57°Ñ, n = 50

MÄ2 F: GAATGAGTGAATGAGTATTACTGCCAG
RL: GTTCGTACGTGAATCGCGGTAC

GCAGGCAGGCAGGCAGGCAG

55°Ñ, n = 55

Ðèñ. 1. Ñõå ìà òðåõ ïðàé ìåð íîé ÏÖÐ.

Ðèñ. 2. Äå òåê öèÿ êî ðîò êèõ àë ëå ëåé ìå òî äîì ÏÖÐ-ÏÄÀÔ ñ ïî ñëå äó -
þ ùèì ðàç äå ëå íè åì ïðî äóê òà â ïî ëè àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå. Ñòðåë êà ìè 
óêà çà íû êî ðîò êèå àë ëå ëè â ãå ìè-/ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè.



Â îá ùåé âû áîð êå áî ëü íûõ íà äî ëþ æåí ùèí ïðè õî -
äèò ñÿ 46,2% (344/745), íà äî ëþ ìóæ ÷èí — 53,8%
(401/745). Âîç ðàñò ïà öè åí òîâ øè ðî êî âà ðü è ðî âàë îò ïå -
ðè î äà íîâîðîæäåííîñòè äî 81 ãî äà. Ñðåä íèé âîç ðàñò îá -
ðà òèâ øèõ ñÿ ñî ñòà âèë 31,7 ãî äà (SD ± 18,2 ãî äà).

Âñåì ïà öè åí òàì áû ëà ïðî âå äå íà ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà è 
ÌÄ1 (ãåí DMPK), è ÌÄ2 (ãåí ZNF9). Â ðå çó ëü òà òå èñ -
ñëå äî âà íèé ÌÄ1 áû ëà ïîä òâåð æ äå íà ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå -
òè ÷å ñêè ó 263 áî ëü íûõ, ÌÄ2 — ó 51. Ó ïÿ òè ÷å ëî âåê âû -
ÿâ ëå íî ñî ñòî ÿ íèå ïðå ìó òà öèè â ãå íå DMPK, ó îä íî ãî —
ïðå ìó òà öèÿ â ãå íå ZNF9. Ó 425 ÷å ëî âåê óâå ëè ÷å íèé ÷èñ -
ëà ïî âòî ðîâ â ãå íàõ ÌÄ íå âû ÿâ ëå íî.

Ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ 1 òè ïà

Âû áîð êà áî ëü íûõ ñ ìó òà öèåé â ãå íå DMPK ñî ñòà âè ëà 
263 ÷å ëî âå êà. Èç íèõ 43,3% (114/263) — æåí ùè íû,
56,7% (149/263) — ìóæ ÷è íû. Âîç ðà ñò íûå õà ðàê òå ðè ñòè -
êè ãðóï ïû: äèà ïà çîí îò ïå ðè î äà íî âî ðîæ äåí íî ñòè äî
72 ëåò, ñðåä íèé âîç ðàñò 33,4 ãî äà (SD ± 13,8 ãî äà). Íàè -
áî ëü øàÿ äî ëÿ ïà öè åí òîâ ïðè õî äèò ñÿ íà âîç ðà ñò íîé ïå -
ðè îä îò 20 äî 50 ëåò è ñî ñòàâ ëÿ åò 61,6% (162/263). Ïðè
âíóò ðè ãðóï ïî âîì àíà ëè çå îá ùåé âû áîð êè ïà öè åí òîâ ñ
ÌÄ1 âû ÿâ ëå íî ñòà òè ñòè ÷å ñêè çíà ÷è ìîå ïðå îá ëà äà íèå
ïà öè åí òîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà â âîç ðà ñò íîì äèà ïà çî íå îò
21 ãîäà äî 30 ëåò (p<0,05) (ðèñ. 5, òàáë. 5).

Â ãðóï ïå ìóæ ÷èí íàè áî ëåå ÷à ñ òî çà êîí ñó ëü òà öèåé
îá ðà ùà ëèñü ïà öè åí òû â âîç ðà ñò íîé ãðóï ïå îò 21 äî
40 ëåò. Ó æåí ùèí ýòîò äèà ïà çîí ñî ñòà âèë îò 31 äî 40 ëåò. 
Êðî ìå òî ãî, âû ÿâ ëå íî ñìå ùå íèå ìåæ äó ãðóï ïà ìè â âîç -
ðà ñò íîì ïå ðè î äå îò 51 äî 60 ëåò c ïðå îá ëà äà íè åì æåí -
ùèí (p<0,05).

Ïî ñî âî êóï íî ñòè äàí íûõ ìîæ íî ñäå ëàòü âû âîä î
ïðå îá ëà äà íèè áî ëåå ðàí íèõ è õî ðî øî êëè íè ÷å ñêè âû ðà -
æåí íûõ ôîðì ÌÄ1 ñðå äè ìóæ ÷èí, â òî âðåìÿ êàê æåí -
ùè íû äå ìîí ñò ðè ðó þò áî ëåå ïîçä íåå íà ÷à ëî è, ïî-âè äè -
ìî ìó, ìå íåå âû ðà æåí íûå ïðîÿâëåíèÿ çà áî ëå âà íèÿ.
Â íå äàâ íåì áî ëü øîì ìóëü òè öåí ò ðî âîì ôðàí êî-êà íàä -
ñêîì èñ ñëå äî âà íèè, â êî òî ðîå âî øëè 1409 áî ëü íûõ
ÌÄ1, è â ðà áî òå, îò ðà æà þ ùåé äàí íûå ðå ãè ñò ðà ÌÄ
â Âå ëè êîá ðè òà íèè (556 ïà öè åí òîâ), òàê æå ïî êà çà íî ìî -
äè ôè öè ðó þ ùåå âëè ÿ íèå ïî ëà íà ôîð ìè ðî âà íèå ôå íî -
òè ïà ÌÄ [25, 26]. Ê ñî æà ëå íèþ, íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü
áèî ëî ãè ÷å ñêèå ìå õà íèç ìû, îïðå äå ëÿ þ ùèå ãåí äåð íûå
ðàç ëè ÷èÿ ïðè ÌÄ, îñòà þò ñÿ íå èç âå ñò íû ìè.

Íà ïðî òÿ æå íèè àíà ëè çè ðó å ìî ãî ïå ðè î äà çà ìå äè êî-ãå -
íå òè ÷å ñêîé êîí ñó ëü òà öèåé îá ðà òè ëèñü 145 ÷ëå íîâ ñå ìåé,
îòÿ ãî ùåí íûõ ïî ÌÄ1. Ó 62 ðîä ñò âåí íè êîâ áû ëî çà ðå ãè ñò -
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Òàá ëè öà 5
Õà ðàê òå ðè ñòè êè âû áî ðîê ìóæ ÷èí è æåí ùèí ñ ÌÄ1

Âîç ðà ñò íîé äèà ïà çîí, ëåò Ñðåä íèé âîç ðàñò, ëåò Ïðå îá ëà äà þ ùèé 
âîç ðà ñò íîé ïå ðè îä, ëåò

Æåí ùè íû 0—62 34,3 ± 14,8 31—40 (25,4%, 29/114)

Ìóæ ÷è íû 0—73 32,8 ± 13,1 21—40 (50%, 75/149)

Ðèñ. 3. Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç íà ñåê âå íà òî ðå äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ
èëè èñê ëþ ÷å íèÿ íà ëè ÷èÿ äëèí íî ãî àë ëå ëÿ ñ óâå ëè ÷åí íûì ÷èñ ëîì
ïî âòî ðîâ. Îá ðà çåö ñ ýê ñ ïàí ñèåé óêà çàí ñòðåë êîé.

Ðèñ. 4. Äèà ãðàì ìà äè íà ìè êè ðî ñ òà îá ðà ùå íèé ïà öè åí òîâ ñ äèà ãíî -
çîì ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ.

Ðèñ. 5. Âû áîð êà áî ëü íûõ ñ ìó òà öèåé â ãå íå DMPK. Âîç ðà ñò íîé äèà -
ïà çîí ïà öè åí òîâ íà ìî ìåíò îá ðà ùå íèÿ, ðàç äå ëåí íûé ïî ïî ëó.



ðè ðî âà íî óâå ëè ÷å íèå ïî âòî ðîâ CTG, 82 ýê ñ ïàí ñèþ íå óíà -
ñëå äî âà ëè. Çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí îäèí ñëó ÷àé àë ëå ëÿ ñ ïðå ìó òà -
öèåé ó êëè íè ÷å ñêè çäî ðî âî ãî îò öà îä íî ãî èç ïðî áàí äîâ.

Â 14 ñåìüÿõ îêà çà ëîñü âîç ìîæ íûì îöå íèòü ôå íî ìåí
àí òè öè ïà öèè ïðè ïå ðå äà ÷å îò ðî äè òå ëåé äå òÿì. Èí òå -
ðåñ íî îò ìå òèòü, ÷òî áî ëåå ðàí íèå ïðî ÿâ ëå íèÿ çà áî ëå âà -
íèÿ ó äå òåé íà áëþ äà ëèñü íå çà âè ñè ìî îò òî ãî, îò ìà òå ðè
èëè îò îò öà áû ëà óíà ñëå äî âà íà ýê ñ ïàí ñèÿ (ðèñ. 6).

Êðî ìå òî ãî, çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íî òðè ñëó ÷àÿ âðîæ äåí -
íîé ÌÄ1 ñ ïå ðå äà ÷åé ìó òàí ò íî ãî àë ëå ëÿ îò ìà òå ðåé, ÷òî
îáó ñëîâ ëå íî íå ñòà áè ëü íî ñòüþ ÄÍÊ â ìà òå ðèí ñêèõ ïî -
ëî âûõ êëåò êàõ, ïðè âî äÿ ùåé ê äî ïîë íè òå ëü íûì âñòàâ -
êàì CTG-ïî âòî ðà âî âðå ìÿ îîãå íå çà [27].

Çà âñå âðå ìÿ áû ëî ïðî âå äå íî äå âÿòü ïðå íà òà ëü íûõ
ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òèê ÌÄ1. Â ÷å òû ðåõ ñëó ÷à ÿõ ïðî ãíîç îêà çàë -
ñÿ íå áëà ãî ïðè ÿò íûì â îò íî øå íèè äàí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ.

Ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ 2 òè ïà

Ïðî à íà ëè çè ðî âà íà âû áîð êà áî ëü íûõ ñ ìó òà öèåé
â ãå íå ZNF9 (n = 51). Åå ñî ñòà âè ëè 58,8% (30/51) æåí -
ùèí è 41,2% (21/51) ìóæ ÷èí â âîç ðà ñ òå îò 22 äî 81 ãî äà
(òàáë. 6). Ñðåä íèé âîç ðàñò 49,7 ãî äà (SD ± 16,0 ëåò). Âû -
äå ëÿ þò ñÿ äâà âîç ðà ñò íûõ ïå ðè î äà ñ íàè áî ëü øèì ÷èñ ëîì 
îá ðà ùå íèé: îò 31 äî 40 ëåò — 19,6% (10/51), è îò 51 äî
60 ëåò — 25,4% (13/51).

Íåñ ìîò ðÿ íà îò ñóò ñò âèå ñòà òè ñòè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ
ðàç ëè ÷èé ñðå äè áî ëü íûõ äî 40 ëåò íà áëþ äà åò ñÿ ïðå îá ëà -
äà íèå ïà öè åí òîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà, ñòàð øå ñî ðî êà ëåò —
ïà öè åí òîâ-æåí ùèí äî ñòî âåð íî çíà ÷è ìî áî ëü øå
(p<0,05) (ðèñ. 6). Â èñ ñëå äî âà íèè, ïðî âå äåí íîì â Ãåð ìà -
íèè â âû áîð êå 307 ïà öè åí òîâ ñ ÌÄ2, óñòà íîâ ëå íû äâà
ôàê òî ðà-ìî äè ôè êà òî ðà òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ. Ýòî ðàí -
íåå íà ÷à ëî, ò.å. ÷åì ðà íü øå äå áþò çà áî ëå âà íèÿ, òåì áî -
ëü øå ìóëü òè ñè ñ òåì íûõ íà ðó øå íèé ðà çî âüåò ñÿ. È æåí -
ñêèé ïîë — æåí ùè íû èìå þò áî ëåå òÿ æå ëîå òå ÷å íèå
[28]. Îä íà êî äëÿ ÌÄ2, êàê è äëÿ ÌÄ1, íà ñå ãîä íÿ íå èç -
âå ñò íû ìå õà íèç ìû âëè ÿ íèÿ ïî ëà íà ïðî ÿâ ëå íèå çà áî ëå -
âà íèÿ.

Îá ñëå äî âà íî âî ñåìü ðîä ñò âåí íè êîâ áî ëü íûõ. Ó ïÿ òè
èç íèõ âû ÿâ ëå íà ýê ñ ïàí ñèÿ CCTG-ïî âòî ðà â ãå íå ZNF9:
â òðåõ ñå ìü ÿõ ýê ñ ïàí ñèþ ñû íî âüÿ óíà ñëå äî âà ëè îò ìà òå -
ðåé, â îä íîé — äâà ñû íà îò îò öà. Ïðè àíà ëè çå ïå ðå äà ÷è
ìó òàí ò íî ãî àë ëå ëÿ îò ðî äè òå ëåé äå òÿì óòÿ æå ëå íèÿ êëè -
íè ÷å ñêî ãî òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ ëè áî áî ëåå ðàí íå ãî äå -
áþ òà íå íà áëþ äà ëîñü.

Çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí îäèí ñëó ÷àé ýê ñ ïàí ñèè â ãå íå ZNF9
â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè ó ìóæ ÷è íû 72 ëåò. Îä íà êî
ãî ìî çè ãîò íîñòü ïî äàí íîé ìó òà öèè íå ïðè âå ëà ê óòÿ æå -

ëå íèþ êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé. Â ëè òå ðà òó ðå îïè ñàí
ïî äîá íûé ñëó ÷àé â ñå ìüå èç Àô ãà íè ñòà íà [29]. Â ñî îá -
ùå íèè óêà çà íî, ÷òî íà ëè ÷èå ýê ñ ïàí ñèè â ãî ìî çè ãîò íîì
ñî ñòî ÿ íèè îáó ñëîâ ëè âà åò ðàç âè òèå òà êî ãî æå ôå íî òè ïà,
÷òî è óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà CCTG-ïî âòî ðîâ â ãå òå ðî çè ãîò -
íîì ñî ñòî ÿ íèè. Èí òå ðåñ íî îò ìå òèòü, ÷òî â îá ñëå äî âàí -
íîé íà ìè ñå ìüå ñó ïðó ãà ïðî áàí äà ÿâ ëÿ ëàñü íî ñè òå ëü íè -
öåé ïðå ìó òàí ò íî ãî àë ëå ëÿ â ãå íå ZNF9.

Ñî îò íî øå íèå ÌÄ1 è ÌÄ2

Êàê óæå óïî ìè íà ëîñü, ÌÄ ÿâ ëÿ åò ñÿ íàè áî ëåå ðàñ ïðî -
ñòðà íåí íîé ôîð ìîé ìû øå÷ íîé äè ñò ðî ôèè ñðå äè âçðîñ -
ëûõ è ñî ñòàâ ëÿ åò ïðè áëè çè òå ëü íî 1 íà 8000 ÷å ëî âåê â îá -
ùåé ïî ïó ëÿ öèè. Ñî îò íî øå íèå ÌÄ, îáó ñëîâ ëåí íûõ ìó òà -
öè ÿ ìè â ãå íå DMPK (ÌÄ1) è â ãå íå ZNF9 (ÌÄ2), íå îïðå -
äå ëå íî, ïî ñêî ëü êó ÷à ñ òî òà ÌÄ2 îñòà åò ñÿ íå èç âå ñò íîé

ISSN 2073-7998 49

ÌÅ ÄÈ ÖÈÍ ÑÊÀß ÃÅ ÍÅ ÒÈ ÊÀ. — 2018. — ¹12

Òàá ëè öà 6
Õà ðàê òå ðè ñòè êè âû áî ðîê ìóæ ÷èí è æåí ùèí ñ ÌÄ2

Âîç ðà ñò íîé äèà ïà çîí, ëåò Ñðåä íèé âîç ðàñò, ëåò

Æåí ùè íû 22—81 53,7 ± 15,9

Ìóæ ÷è íû 23—72 43,9 ± 14,6

Ðèñ. 6. Ñå ìüè ÌÄ1 ñ àí òè öè ïà öèåé.

Ðèñ. 7. Âû áîð êà áî ëü íûõ ñ ìó òà öèåé â ãå íå ZNF9. Âîç ðà ñò íîé äèà -
ïà çîí ïà öè åí òîâ íà ìî ìåíò îá ðà ùå íèÿ, ðàç äå ëåí íûé ïî ïî ëó.



èç-çà øè ðî êî ãî âà ðü è ðî âà íèÿ êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé
è òðóä íî ñòè ïî ñòà íîâ êè äèà ãíî çà. Àíà ëèç âû áîð êè â òå -
êó ùåé ðà áî òå ïî êà çàë, ÷òî ñðå äè ðîñ ñèé ñêèõ ïà öè åí òîâ
ÌÄ1 âñòðå ÷à åò ñÿ â ïÿòü ðàç ÷à ùå, ÷åì ÌÄ2. Èí òå ðåñ íî
îò ìå òèòü, ÷òî òà êîå æå ñî îò íî øå íèå íà áëþ äà åò ñÿ è
â ÑØÀ [30]. Îä íà êî «5:1» ñïðà âåä ëè âî íå äëÿ âñåõ ðå ãè î -
íîâ Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè. Íà ïðè ìåð, äëÿ ßêó òèè, ãäå,
êàê èç âå ñò íî, î÷åíü âû ñî êàÿ ÷à ñ òî òà ÌÄ1 (21,3 íà
100 000) [31]. Ïî ý òî ìó âî ïðîñ î ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè äå ìè î -
ëî ãèè ÌÄ òðå áó åò äà ëü íåé øå ãî èçó ÷å íèÿ.

Äèô ôå ðåí öè à ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà ÌÄ

Ñî ãëàñ íî ðåò ðî ñïåê òèâ íî ìó àíà ëè çó äàí íûõ ïà öè -
åí òîâ áåç ýê ñ ïàí ñèè ÷à ñ òè áî ëü íûõ áû ëè ïðî äîë æå íû
ïî èñ êè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí çà áî ëå âà íèÿ. 
Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèé âû ÿâ ëå íû ìó òà öèè â ãå íàõ,
îò âå ÷à þ ùèõ çà ðàç âè òèå ìè î òî íèè Òîì ñå íà/Áåê êå ðà,
îêó ëî ôà ðèí ãå à ëü íîé ìû øå÷ íîé äè ñò ðî ôèè, íà ñëåä ñò -
âåí íûõ ìî òîð íî-ñåí ñîð íûõ íåé ðî ïà òèé, íåé ðî ïà òèè
ñ ìè î òî íèåé, ñïè íà ëü íîé ìû øå÷ íîé àò ðî ôèè, ïî ÿñ -
íî-êî íå÷ íî ñò íûõ ìû øå÷ íûõ äè ñò ðî ôèé è äð.: GDAP1,
TTN, MYOT, DES, GCH1, CAV3, SCN4A, CLCN1, SMN1,
MYH7, CAPN3, FKRP, HINT1, PABN1. Òà êèì îá ðà çîì,
ñïåêòð çà áî ëå âà íèé, êëè íè ÷å ñêè ñõî æèõ ñ ÌÄ, øè ðî êî
âà ðü è ðó åò, ÷òî ñî çäà åò òðóä íî ñòè â èõ äèà ãíî ñ òè êå.

Çà êëþ ÷å íèå

Àíà ëèç ãðóï ïû áî ëü íûõ ñ ÌÄ ïî êà çàë òåí äåí öèþ
âëè ÿ íèÿ ïî ëà íà ïðî ÿâ ëå íèå çà áî ëå âà íèé, ÷òî ñî ãëà ñó -
åò ñÿ ñ ðå çó ëü òà òà ìè äàí íûõ íå äàâ íî îïóá ëè êî âàí íûõ
åâ ðî ïåé ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé è ñòà âèò çà äà ÷ó ïî èñ êà ìî -
äè ôè öè ðó þ ùèõ ôàê òî ðîâ ÌÄ.

Óñòà íîâ ëå íî, ÷òî â Ðîñ ñèè íà äî ëþ ÌÄ2 ïðè õî äèò ñÿ
îêî ëî 17% (ñî îò íî øå íèå ÌÄ1 ê ÌÄ2 ñî ñòàâ ëÿ åò 5 ê 1).
Ïî ý òî ìó ïðè ïî äî çðå íèè íà ÌÄ íå ëü çÿ íå äî îöå íè âàòü
âêëàä ÌÄ2 è, â ñëó ÷àå èñê ëþ ÷å íèÿ ìó òà öèé â ãå íå
DMPK, íå îá õî äè ìî ïðî âî äèòü èñ ñëå äî âà íèå ãå íà ZNF9.

Ñòî èò îá ðà òèòü âíè ìà íèå è íà òî, ÷òî çà 15 ëåò â ëà áî -
ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ áû ëè ïîä -
òâåð æ äå íû âñå ãî 263 ñëó ÷àÿ ÌÄ1 è 51 ñëó ÷àé ÌÄ2. Ó÷è -
òû âàÿ, ÷òî íà ñå ëå íèå Ðîñ ñèè ñî ñòàâ ëÿ åò 144,3 ìèë ëè î íà,
ïî äàí íûì ïå ðå ïè ñè 2016 ãî äà, è ïî ñî âî êóï íî ñòè ëè òå -
ðà òóð íûõ äàí íûõ îá åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ, ìû ìî æåì 
ïðåä ïî ëî æèòü ãè ïî äè àã íî ñòè êó êàê ÌÄ1, òàê è ÌÄ2.
Î÷å âèä íî, ýòî îáó ñëîâ ëå íî òðóä íî ñòüþ êëè íè ÷å ñêîé
äèà ãíî ñ òè êè äàí íûõ ôîðì ÌÄ èç-çà øè ðî êî ãî ñïåê ò ðà
ïðî ÿâ ëå íèé è âà ðü è ðî âà íèÿ òÿ æå ñòè òå ÷å íèÿ, íà ëè ÷è åì
áî ëü øîé ãðóï ïû ïå ðå êðû âà þ ùèõ ñÿ êëè íè ÷å ñêè çà áî ëå -
âà íèé, ìà ëûì êî ëè ÷å ñò âîì ñïå öè à ëè ñòîâ, íå äî ñòà òî÷ íîé 
îñ âå äîì ëåí íî ñòüþ êàê ïà öè åí òîâ, òàê è âðà ÷åé î âîç -
ìîæ íî ñòè ïðî âå äå íèÿ ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè ÌÄ.
Òà êèì îá ðà çîì, íå îá õî äè ìû ðàç ðà áîò êà äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ 
àë ãî ðèò ìîâ è äà ëü íåé øåå óñî âåð øåí ñò âî âà íèå ìå äè -
êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ ñå ìåé ñ ÌÄ.
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