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АННОТАЦИЯ 

Спинальная мышечная амиотрофия 1типа (СМА), острая злокачественная инфантильная амиотрофия 
Верднига - Гоффмана наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Ответственные за развитие заболе­
вания гены локализованы в области хромосомы 5q12.2-q13.3, где локализованы 4 гена, повреждение 
которых вызывает развитие или определяет тяжесть заболевания. Наиболее распространена мутация 
гена SMN, представленная в виде делеции 7-го или 8-го экзона в гомозиготном состоянии. В результате 
мутаций в гене SMN1 периферические двигательные нейроны теряют способность контролировать пере­
ход от преРНК к мРНК и производить белки, необходимые для их выживания и функционирования, что 
приводит к симптомокомплексу «вялого ребенка». «Золотым стандартом» диагностики СМА является 
генетический метод. Генная диагностика заключается в определении делеций экзонов 7 и/или 8 гена SMN1. 
Среди электрофизиологических методов используются игольчатая электромиография, исследование элек­
трического вызванного ответа мышцы и оценка количества двигательных единиц. СМА I типа манифестирует 
до 6-месячного возраста и отличается злокачественностью течения. Дети с данной патологией могут дер­
жать голову, но никогда не переворачиваются и не сидят. СМА 1типа необходимо дифференцировать от 
похожих заболеваний: структурные миопатии, врожденные миодистрофии и невропатии, врожденная или 
неонатальная миастения, метаболические миопатии, болезнями накопления, атоническая форма цереб­
рального паралича, синдром Марфана В данной статье приводится краткий обзор по теме. На обсуждение 
выносится клинический случай ребенка с генетически неподтвержденным диагнозом спинальной мышеч­
ной амиотрофии, но с наличием характерной клинической картины и патогномоничными для СМА резуль­
татами дополнительных обследований. В ходе обследования ребенка проводилась дифференциальная 
диагностика СМА 1типа с другими заболеваниями, дающими схожую клиническую картину. 

Ключевые слова: спинальная мышечная амиотрофия, ген SMN1, мышечная гипотония, дифференци­
альная диагностика. 

Введение. Спинальные мышечные амиотро­
фии (СМА) - термин, объединяющий вто­

ричные наследственные нервно-мышечные за­
болевания, в патогенезе которых лежит первич­
ное поражение клеток передних рогов спинного 
мозга и ядер мозгового ствола. СМА наследу­
ются в основном по аутосомно-рецессивному 
типу, реже - по аутосомно-доминантному или 
Х-сцепленному типу наследования. Принято вы­
делять проксимальные и дистальные спиналь­
ные амиотрофии. Доля проксимальных форм 
СМА составляет 80-85 %, а дистальных - око­
ло 10 % [1]. Выделяют 5 типов СМА в зависи­
мости от времени дебюта заболевания: 

0 тип - наиболее тяжелая форма, манифе­
стирующая внутриутробно; 

1 тип - острая злокачественная инфантиль­
ная спинальная амиотрофия, описанная 
G.WerdnigB 1891 г.; 

II тип - хроническая инфантильная спи­
нальная амиотрофия, выделенная Dubowitz; 

III вариант - ювенильная спинальная ами­
отрофия, описанная в 1956 г. Е. Kugelberg и 
L. Welander; 

IV тип - манифестирующий на 2-3-м де­
сятилетии жизни [2, 3]. 

Эпидемиология. Частота встречаемос­
ти СМА I типа, по данным разных авторов, со­
ставляет: 

1:6000-10 000 новорожденных [1], 
7,8-10:100,000 живорожденных [3]. 
1:25 000 новорожденных [4], 
7:100,000 новорожденных [5], 
1:6000 или 1:8000 живорожденных [6], 
1:6000 живорожденных [7]. 
Приблизительная панъэтническая распро­

страненность 1:11,000 населения [ 1,3-7]. Тип на­
следования - аутосомно-рецессивный. По дан-
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ным Л. А. Лившиц (2003), в России более чем в 
1/3 случаев всех наследственных нервно-мышеч­
ных заболеваний (ННМЗ) диагностируется спи­
нальная мышечная атрофия (СМА). Распрост­
раненность заболевания - 2-9 на 100 тыс. насе­
ления, среди новорожденных - 10 на 100 тыс. 
Частота гетерозиготного носительства высо­
кая - 1 на 40-60 чел. В реестре базы данных 
Донецкого областного детского клинического 
центра нейрореабилитации (2001-2012) зарегис­
трировано 348 детей с НМЗ, включая 107 детей 
(30,7 %) - со спинальной мышечной атрофией [8]. 

Эпидемиологические исследования по 
ННМЗ, в том числе по СМА, у детей в Казах­
стане не проводились. Имеющиеся данные по 
г. Алматы не отражают объективную картину 
по данному заболеванию. Так, на начало 2016 г. 
на диспансерном учете в г. Алматы состояли 
12 детей с различными типами СМА, что опре­
делило распространённость на уровне 0,28 на 
10 тыс. детского населения. 

Генетика. Ответственные за развитие за­
болевания гены локализованы в области хромо­
сомы 5ql2.2-ql3.3. В этой зоне локализованы 
4 гена, повреждение которых вызывает разви­
тие заболевания или определяет его тяжесть [1]. 
Наиболее распространена мутация гена SMN, 
представленная в виде делеции 7-го или 8-го 
экзона в гомозиготном состоянии [9]. Мутация 
в теломерной копии SMN-гена является необ­
ходимым, но недостаточным условием возник­
новения заболевания, так как известны описа­
ния здоровых людей, имеющих такую мутацию 
в гомозиготном состоянии [1]. 

Следующий ген - NAIP (ген ингибитора 
нейронального апоптоза, МГМ: 600355), делеции 
одного или нескольких экзонов которого в гомо­
зиготном состоянии встречаются у 40-70 % 
больных с СМА I типа [9]. У больных, имею­
щих делецию 7-го и 8-го экзонов SMN-гена в 
гомозиготном состоянии, одновременно обнару­
живается деления в гене NAIP [10, 11]. Третий 
ген, обозначаемый как H4F5, расположен рядом 
с геном SMN. Предполагается, что его деле-
ция участвует в модификации тяжести клини­
ческого течения различных типов СМА [3]. 
BTF2p44 - четвертый ген, ответственный за воз­
никновение заболевания. Делецию гена в гете­
розиготном состоянии имеют около 15 % боль­
ных при СМА. 

Таким образом, главным этиологическим 
фактором проксимальных СМА является деле­

ния в теломерной части копии SMN-гена в го­
мозиготном состоянии. Факторами, определяю­
щими тяжесть клинической картины, являются: 

а) число центромерных копий SMN-гена 
(2 - при I типе СМА и 3-5 - при II и III типах 
СМА); 

б) одновременное наличие делеции в ге­
нах NAIP, H4F5, BTF2p44. 

Белок, кодируемый SMN геном, состоит из 
294 аминокислот и экспрессируется во всех тка­
нях организма. Превалирующее число белка на­
ходится в мотонейронах передних рогов спинно­
го мозга. Функция Smn-белка периферических 
двигательных нейронов (Smn-белок) [10, 12,13]: 

• участвует в процессинге мРНК; 
• СМН участвует в транспорте мРНК по 

аксонам моторных нейронов; 
• СМН модулирует рост аксонов и дина­

мику цитоскелета; 
• предотвращение SMN-транспорта через 

аксоны вызывает коллапс конуса роста; 
• СМН также играет важную роль в со­

зревании терминалей аксона в мышцах после ро­
дов; 

• в результате мутаций в гене SMN1 пери­
ферические двигательные нейроны теряют спо­
собность контролировать переход от преРНК к 
мРНК и производить белки, необходимые для 
их выживания и функционирования. 

У человека ген SMN представлен 2-мя ко­
пиями: 

• одна копия локализована в теломерной 
части хромосомы 5 (SMN1), 

• вторая копия - в центромерной зоне той 
же хромосомы (SMN2) [10]. 

Отличие SMN2 от гена SMN1 состоит в 
замене цитозина на тимидин в 6-й позиции 7-го 
экзона, следствием чего является отсутствие у 
транскриптов SMN2 7-го экзона. В результате с 
этого транскрипта синтезируется белок SMNA7, 
являющийся нестабильным и быстро разруша­
ющимся. SMN2 ген обеспечивает около 1/10 
общего количества функционального белка в 
клетке. 

В 2010 г. в журнале Genes & Development, 
Gideon Dreyfuss and Sungchan Cho из the 
University of Pennsylvania были опубликованы 
данные о том, что молекулы SMN2 - производ­
ного протеина SMNA7 содержат сигнал дегра­
дации, известный как «дегрон». Этот биохими­
ческий знак «уничтожь меня» дает указание 
клеточной системе удаления отходов, в норме, 
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ответственной за разрушение несформирован-
ных или нефункциональных белков, как можно 
быстрее уничтожить SMNA7 [11, 14]. 

Патоморфология. При заболевании в 
спинном мозге микроскопически наблюдается 
недоразвитие мотонейронов передних рогов, де-
миелинизация передних корешков. Схожие изме­
нения встречаются часто в двигательных яд­
рах, а также в корешках V-VII и IX-XII череп­
ных нервов. Нейрогенные изменения мышц ске­
лета по результатам биопсии характеризуются 
«пучковой атрофией», чередующейся сохранны­
ми пучками и атрофированными мышечными 
волокнами, а также расстройствами, которые 
типичны для первичных миопатии (гиперплазия 
соединительной ткани, гиалиноз, гипертрофия 
отдельных мышечных волокон) [3]. 

Клиника. СМА I типа манифестирует до 
6-месячного возраста и отличается злокаче­
ственностью течения. Анамнестически могут 
быть указания матери на слабое шевеление пло­
да во время беременности. В неонатальном пе­
риоде отмечаются выраженная мышечная ги­
потония, гипотрофия мышц, отсутствие сухо­
жильных рефлексов, фибрилляции мышц языка 
и пальцев рук. Дети с данной патологией могут 
держать голову, но никогда не переворачивают­
ся и не сидят. Характерна поза «лягушки»: ко­
нечности отведены в плечевых и тазобедрен­
ных суставах и согнуты в локтевых и коленных 
суставах [4]. Первыми в патологический про­
цесс вовлекаются мышцы проксимальных от­
делов нижних конечностей, процесс имеет вос­
ходящее распространение. Характерны костные 
деформации (седловидная, воронкообразная или 
килевидная форма грудной клетки, а также ско­
лиоз и кифоз в грудопоясничном отделе позво­
ночника). В дальнейшем при прогрессировании 
процесса поражение распространяется на мыш­
цы, иннервируемые бульбарной группой череп­
но-мозговых нервов. Причиной летального ис­
хода при врожденном варианте заболевания яв­
ляются сердечная или дыхательная недостаточ­
ность, а также инфекция. Продолжительность 
жизни в среднем составляет 2 года, только 10-
12 % больных детей переживают пятилетний 
возраст [3]. 

Диагностика. «Золотым стандартом» ди­
агностики СМА является генетический метод. 
Генная диагностика заключается в определении 
делеции экзонов 7 и/или 8 гена SMN1. Если де­
леции в указанных участках гена определяют­

ся у пациента в гомозиготном состоянии - это 
подтверждает диагноз СМА. При отсутствии 
делеции 7 и/или 8 экзонов в гомозиготном со­
стоянии следует провести количественный ана­
лиз числа копий генов SMN методом мультиплек­
сной лигазной реакции с последующей амплифи­
кацией [2]. Среди электрофизиологических мето­
дов используются такие методы, как игольча­
тая электромиография, исследование электри­
ческого вызванного ответа мышцы и оценка 
количества двигательных единиц. Данные ме­
тоды предложены для мониторинга течения 
СМА [1]. Электромиографический (ЭМГ) мар­
кер СМА: характерные признаки денервации 
вследствие поражения мотонейронов: 

- спонтанная ритмическая активность 
(«ритм частокола»), 

- потенциалы фибрилляций, потенциалы 
фасцикуляций, 

- положительные острые волны, 
- изменение потенциалов двигательных 

единиц с формированием гигантских полифаз­
ных потенциалов, уменьшение числа двигатель­
ных единиц [3, 4]. 

Из биохимических маркеров у больных с 
СМА активность креатинфосфокиназы в сыво­
ротке крови может превышать норму в 2-4 раза, 
но не более чем в 10 раз. В настоящее время 
проводятся исследования по поиску специфич­
ных биомаркеров для СМА. При морфологи­
ческом исследовании мышц выявляются спе­
цифические признаки мышечного поражения: 
скопления уменьшенных в размере волокон 
(пучковая атрофия) чередуются с участками ги­
пертрофированных волокон [1]. 

Дифференциальная диагностика. СМА 
I типа необходимо дифференцировать от других 
заболеваний, вызывающих синдром «вялого ре­
бенка»: 

- структурные миопатии (немалиновая, 
миотубулярная миопатии, болезнь центрально­
го стержня); 

- врожденные миодистрофии и невропатии; 
- врожденная или неонатальная миастения; 
- метаболические миопатии (митохондри-

альные миопатии, органические ацидурии), бо­
лезнями накопления (Помпе); 

- атоническая форма церебрального пара­
лича, синдром Марфана [4]. 

Одним из основных клинических проявле­
ний группы врожденных структурных миопатии 
является диффузная мышечная гипотония. Ги-
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потония обычно преобладает в мышцах тазо­
вого пояса и проксимальных отделах нижних 
конечностей. Характерно наличие дизрафичес-
ких черт (долихоцефалия, врожденный вывих 
бедра, готическое небо), задержка в моторном 
развитии ребенка. Сухожильные рефлексы мо­
гут быть нормальными, сниженными или отсут­
ствовать [3]. Наиважнейшим критерием груп­
пы врожденных структурных миопатий являет­
ся отсутствие прогрессирования или очень мед­
ленное нарастание мышечной слабости [4]. 
Активность КФК в пределах нормы. На 
ЭНМГ - первично-мышечные изменения. Для 
различных форм структурных миопатий харак­
терны специфические изменения в структуре 
мышечных волокон на биопсии. 

Для болезни центрального стержня харак­
терен аутосомно-доминантный тип наследова­
ния; мышечная слабость больше выражена в 
руках, чем в ногах; сухожильные рефлексы с 
пораженных мышц угнетены; бульбарные сим­
птомы отсутствуют. На биопсии в центральной 
части всех волокон 1 типа находят четко очер­
ченные стержни из плотно сгруппированных ано­
мальных миофибрилл [4]. Центронуклеарная 
миопатия наследуется как Х-сцепленном, ауто-
сомно-доминантном, так и аутосомно-рецессив-
ном [3]. На биопсии мышц выявляются волок­
на с центрально расположенными волокнами. 
В случае врожденной быстропрогрессирующей 
немалиновой миопатий уже с рождения опреде­
ляются диффузная мышечная гипотония, отсут­
ствие сухожильных рефлексов, дизрафические 
черты лица. По мере прогрессирования присое­
диняются скелетные аномалии и бульбарные 
расстройства. В биоптатах мышц характерно 
наличие палочковидных структур с доминиро­
ванием волокон I типа [3]. 

Врожденные миодистрофии наследуются 
по аутосомно-рецессивному типу. Характерны 
мышечная гипотония и аротрогриппоз, выявля­
емые с рождения. Довольно часто имеется сла­
бость мышц лица и шеи, но движения глазных 
яблок никогда не нарушаются. Типичен врож­
денный вывих бедра. Мышечная слабость про­
грессирует медленно. Уровень КФК нормаль­
ный, либо повышен. На электронейромиографии 
определяются миопатические изменения. Для 
врожденной миодистрофии Фукуямы характер­
но наличие пороков развития головного мозга, 
связанных с нарушением миграции нейронов 
(полимикрогирия, агирия, гетеротопия нейронов), 

обуславливающие развитие судорожного синд­
рома. Цереброокулярная миодистрофия вклю­
чает признаки миодистрофии Фукуямы плюс 
патологию глаз (помутнение роговицы, катарак­
та, гипоплазия зрительных нервов) [4, 5]. 

Неонатальная миастения развивается у 
детей, рожденных от матерей, страдающих ми­
астенией. В основе лежит трансплацентарная 
передача антител к ацетилхолиновым рецепто­
рам. Трудности при кормлении и генерализован­
ная гипотония - основные клинические симпто­
мы неонатальной миастении. Слабость значи­
тельно увеличивается в первые несколько дней, 
а затем регрессирует [4]. При врожденной миа­
стении офтальмоплегия выступает в качестве 
первичного симптома. Генерализованная мы­
шечная слабость развивается редко. Может 
наблюдаться слабость мимических мышц, что 
ведет к тяжелым нарушениям кормления. При 
ЭНМГ во время низкочастотной ритмической 
стимуляции может обнаруживаться декре­
мент [4]. 

Митохондриальные энцефаломиопатии -
группа гетерогенных мультисистемных синдро­
мов, в генезе которых лежат различные биохи­
мические дефекты дыхательной цепи митохон­
дрий. В клинической картине преобладает по­
ражение органов, зависимых от аэробного ме­
таболизма: нервная система, скелетная муску­
латура, сердце и почки. В периферической кро­
ви определяют значительное повышение уров­
ня лактата. В биоптатах мышц имеется харак­
терный признак - «рваные красные волокна», 
однако он не является строго специфичным мар­
кером для данной группы заболеваний [3]. 

Группа наследственных нарушений обме­
на веществ характеризуется появлением на­
чальных симптомов в первые месяцы жизни 
ребенка в виде нарушений функции желудочно-
кишечного тракта, неврологическими симпто­
мами и изменением кожных покровов.Для боль­
шинства ацидурий характерным является нали­
чие специфического запаха пота и мочи («мы­
шиный» запах при фенилкетонурии, запах кле­
нового сиропа при лейцинозе, аромат потных ног 
при изовалериановой ацидемии). Отмечаются 
низкий мышечный тонус, задержка психомотор­
ного развития, появление судорог [4]. 

При атонико-астатической форме детско­
го церебрального паралича наряду с выражен­
ной мышечной гипотонией отмечается повыше­
ние сухожильных рефлексов. 
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Для инфантильной формы болезни Помпе 
(дефицит кислой мальтазы) характерно разви­
тие диффузной мышечной гипотонии чаще к 
2-месячному возрасту ребенка, угнетение су­
хожильных рефлексов, кардиомегалия, задерж­
ка психического развития. Возможно развитие 
гепатомегалии. Смертельный исход при данной 
форме болезни наступает до 1 года жизни от 
сердечной недостаточности [15]. 

Младенческий синдром Марфана - наслед­
ственное заболевание соединительной ткани с 
преимущественным поражением опорно-двига­
тельного аппарата, сердечно-сосудистой систе­
мы и глаз. В основе патогенеза лежит наруше­
ние синтеза белка - фибрилина. При этом про­
исходит нарушение расположения коллагеновых 
волокон. Неонатальный СМ представляет собой 
сочетание мышечной гипотонии, арахнодакти-
лии, внешних дисгармонических черт развития, 
пролапса обоих атриовентрикулярных клапанов 
и дилатации обоих аортальных и лёгочных кор­
ней. Морфологически имеются миксоматозные 
наложения на клапанах, аневризма синуса Валь-
сальвы, миксоматозная ткань вокруг атриовен-
трикулярного узла [6, 16-18]. 

В заключение приведем клинический слу­
чай недифференцированного типа СМА у ребен­
ка раннего возраста. Мальчик 6 месяцев жиз­
ни в экстренном порядке поступает в отделе­
ние реанимации городского стационара г. Алма­
ты с жалобами на отсутствие рефлекса соса­
ния, одышку, эпизодические поперхивания, от­
сутствие фиксации головы, отсутствие движе­
ния в ногах, атрофию нижних конечностей. 

Из анамнеза: ребенок от II беременности 
на фоне отягощенного акушерско-гинекологи-
ческого анамнеза (длительное бесплодие, за­
мершая беременность, неудачные попытки 
ЭКО); сахарного диабета 2 типа с коррекцией 
инсулином, аутоиммунного тиреоидита, отеков 
нижних конечностей, артериальной гипертензии, 
гестационной тромбоцитопении, неоднократной 
угрозы прерывания беременности на различных 
сроках. Монохореальная, диамниотическая двой­
ня: фето-фетальный трансфузионный синдром 
(донор), нарушение маточно-плацентарного кро­
вотока 3 степени, истмико-цервикальная недоста­
точность, маловодие. Группа крови матери 0(1) 
Rh (-), проводилась профилактика гемолитичес­
кой болезни новорожденных резонативом. Роды 
преждевременные, на 33-й неделе гестации, 2-й 
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ребенок из двойни. Вес при рождении 1733 г, длина 
34 см, окружность головы 28 см, окружность гру­
ди 26 см. По шкале Апгар 3-4 балла. Состояние 
ребенка при рождении тяжелое, перевод на ис­
кусственную вентиляцию легких. Выписан из 
роддома на 30-е сутки с диагнозом: церебраль­
ная ишемия 1 степени, ранний период восстанов­
ления. Недоношенность 33 недели. 

Начиная с 2-месячного возраста, у ребен­
ка отмечались прогрессирующее снижение дви­
гательной активности, вялость, утрата двига­
тельных навыков, исчезновение фиксации голо­
вы, формирование деформации голеностопных 
суставов. С 3,5 месяцев жизни наблюдалось 
снижение сосательного рефлекса, который пол­
ностью угас к 4-му месяцу. 

В возрасте 4 месяцев ребенок госпитали­
зируется в стационар ближайшего зарубежья 
для установления диагноза. Неврологический 
статус при поступлении: ребенок в сознании, на 
осмотр реагирует оживлением. Обращает на 
себя внимание одышка (смешанная), тахипноэ, 
с втяжением эпигастрия. Взгляд фиксирует. 
Отмечается прослеживание, непостоянное. 
Глазные щели, зрачки D=S, язык по средней ли­
нии, отмечается легкая гипомимия. Голову не 
удерживает, подвижность в шейном отделе со­
хранена (выводит голову в обе стороны). Дви­
жения в верхних конечностях активные, умерен­
ное снижение активности в плечевом поясе, дви­
жения в нижних конечностях отсутствуют. В по­
ложении на животе попытка оторвать таз от 
поверхности. Тонус мышц верхних конечностей 
переменный, истощаемый до легкой гипотонии; 
тонус нижних конечностей - по типу мышечной 
дистонии (снижен во флексорах, повышен в ад­
дукторах бедер). Атрофические изменения 
мышц нижних конечностей с акцентом в дис-
тальных отделах. Контрактуры голеностопных 
суставов по типу «косолапости». Снижение тур-
гора мягких тканей конечностей, более выра­
женное в нижних конечностях. Сухожильные 
рефлексы нижних конечностей резко снижены, 
верхних - средней живости, брюшные рефлек­
сы отсутствуют. Псевдобульбарные нарушения 
(эпизоды поперхивания). Рефлексы орального 
автоматизма «-», защитный рефлекс +, полза­
ние по Бауэру +/-, рефлекс Таланта +/-, реф­
лекс Робинсона -. При тракции за руки прови­
сание головы. 
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Проводился дифференциальный диагноз 
между заболеваниями группы нейромышечных, 
митохондриальных заболеваний, болезней накоп­
ления (Помпе), аминоацидурией. На раннем эта­
пе диагностики исключены паранеопластические 
процессы. Проводился консилиум с привлечени­
ем педиатров, реаниматологов: состояние ребен­
ка трактовалось как неуточненное прогрессиру­
ющее миопатическое заболевание с формирова­
нием дыхательной недостаточности. Результа­
ты генетического, биохимического, электрофизи­
ологического, нейрорадиологического обследова­
ния иллюстрируются в табл. 1, на рис. 1, 2. 

Таблица 1 

Генетические и биохимические исследования 

Наименование анализа Результат 

Основной спектр спинальных 

мышечных атрофии 

Мутации, связанные с Х-сцеплен-

ным вариантом СМА («горячие» 

участки гена UBAI) 

Отрицательный 

Отрицательный 

Выявление мутаций в гене, ответ- Отрицательный 

ственном за формирование СМА 

с параличом диафрагмы тип I 

Наличие мутаций в гене DMPK, 

ответственном за развитие кон-

генитальной мышечной дистро­

фии 

Анализ крови на болезнь Помпе 

Анализ крови на ТМСМ (тандем-

ная масс-спектрометрия) 

Анализ крови на содержание 

лактата 

Отрицательный 

Отрицательный 

Отрицательный 

Лактат 

1,0 ммоль/л 

(норма) 

Рис. 1. МРТ г о л о в н о г о м о з г а : у м е р е н н о е р а с ш и ­
р е н и е боковых ж е л у д о ч к о в и подпаутинных п р о ­

с т р а н с т в , и с т о н ч е н и е м о з о л и с т о г о тела 

Рис. 2. П р и з н а к и э л е к т р о н е й р о м и о г р а ф и и 
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Электронейромиография (ЭНМГ): при­
знаки выраженного поражения передних рогов 
спинного мозга со значительным снижением 
вызванной активности мышц - 0,11-0,32 мВ с 
преобладанием снижения в дистальных отделах 
(рис. 1). 

Результаты гистологического иссле­
дования биоптата мышцы (m. deltoideus). 
Большие группы - пучки атрофичных, округлых 
мышечных волокон, пучки нормотрофичных ги­
пертрофированных мышечных волокон, среди 
которых также находятся и мелкие атрофичные 
волокна. Угловатых мышечных волокон нет. Нет 
некрозов и регенаративных клеток. Нет внут­
риклеточных ядер. В небольшом количестве во­
локон вакуоли без ободка при окрашивании Го-
мори трихромом и ШИК-отрицательные. Вы­
ражен интрафасцикулярный фиброз. Замещения 
эндомизия нет. Нет воспалительной инфильтра­
ции. При иммуногистохимическом исследова­
нии группирование мышечных волокон разных 
типов, но гипертрофированные мышечные во­
локна относятся к 1 типу. 

Заключение. Спинальная мышечная атро­
фия, наиболее вероятен 1 тип. В динамике со­
стояние ребенка с прогрессивным ухудшением, 
с диагнозом «спинальная мышечная атрофия, 
неуточненный тип» ребенок был выписан из ста­
ционара ближайшего зарубежья и направлен по 
месту жительства. 

Объективно: состояние ребенка при дан­
ной госпитализации крайне тяжелое, нестабиль­
ное, тяжесть состояния обусловлена дыхатель­
ной недостаточностью 3-й степени, сердечно­
сосудистой недостаточностью 2-й степени, про­
грессирующей неврологической симптоматикой, 
интоксикацией. Уровень сознания: сопорозное до 
развития комы 2. В динамике присоединилась 
двусторонняя очагово-сливная пневмония, сим­
птомы системной воспалительной реакции. Ле­
тальный исход наступил в результате развития 
полиорганной недостаточности. 

Выводы. Спинальная мышечная амиотро-
фия 1 типа может быть обусловлена мутация­
ми не только в гене SMN1, но и в генах, распо­
ложенных в соседних локусах 5 хромосомы. 
Проведение дифференциальной диагностики 
включает в себя обширный список различных 
групп заболеваний, сопровождающихся диффуз­
ной мышечной гипотонией и задержкой мотор­
ного развития. Приведенный клинический слу­
чай является примером СМА, предположитель­
но 1 типа, с характерной для данного типа кли­
нической картиной, морфологическими измене­
ниями мышечной ткани и результатом электро­
физиологического исследования. Проведенная 
дифференциальная диагностика исключила ряд 
конкурирующих диагнозов. Для постановки окон­
чательного диагноза требовалось расширенное 
генетическое исследование. 
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ТУЙ1Н 

I тип жулындык б у л ш ы к е г п к амиотрофия (ЖБА), Вердниг - Гоффманн жедел катерл1 инфантильд1 

жулындык амиотрофия) - аутосомды - рецессивл жолмен б е р т е д к Аурудьщ дамуына 5q12 2 - q13.3 

хромосомасыньщ гендер1 жауапты. Осы аймакта орналаскан 4 геннщ закымдалуы аурудьщ дамуын жэне 

ауру агымын аныктайды. Гомозиготалы жагдайда SMN ген1н1ц 7/8 экзондарьщ делециясы жи1 таралган. 

SMN 1 генЫщ мутациясы нэтижеанде периферияльщ козгалыс нейрондары, преРНКньщ мРНКга айналуы 

жэне олардьщ керектену! мен кызмет ету! бузылады. ЖБА диагностикасыньщ «алтын стандарты» болып 

генетикалык ед!с табылады. Генетикалык диагностика SMN 1 геншдеп 7 жэне/немесе 8 экзонньщ деле-

циясын ан.ыктау жатады. « б л а з бала» симптомдар кешеншщ б1рден-б1р кураушы I тип ЖБА. ЖБА 1 6 

айлык жаска дей1н KepiHic беред1 жэне агымы катерл1. Аталган патологиясы бар балалар басын устайды, 

6ipaK ешкашан аунамауы, отырмауы мумюн. BipiHuui проксималды бел1мн1н. 6улшыкеттер1 закымдалады, 

сосын УРД1С жогары ербид1. ЖБА 1ш1 тигмн баска «элс!3 бала» синдромдарымен дифференциалды диаг­

ностика журпзу кажет; туа б!ткен миодистрофиялар, неонаталды миастения, метаболикалык миопатия-

лар, церебральды сал ауруыньщ атоникалык Typi жэне Марфан синдромы. Аталган макал ада осы такы-

рып бойынша эдеби шолу келпршген. Жулындык булшыкетт1к амиотрофия диагнозы генетикалык дэлел-

денбеген, б1рак клиникальщ KepiHici, косымша зерттеу aflicTepi аркылы аныкталган клиникальщ жагдай 

сипатталган. Зерттеу барысында ЖБА 1 тип1н баска уксас аурулармен дифференциалды диагностика 

журпз1лд1. 

Туй1нд1 сездер: жулындык булшыкеттк амиотрофия, SMN 1 ген1, булшыкеттк гипотония, дифферен­

циал ьды диагностика. 
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SUMMARY 

Spinal muscular amyotrophy type 1 (SMA), Werdnig-Hoffmann infantile spinal amyotrophy) is inherited in an 
autosomal - recessive manner. Responsible for the development of the disease genes are localized in the 
region of chromosome 5q12.2-q13.3. There are 4 gene in this zone, damage of which causes the development 
of the disease or determines its severity. The most common SMN gene mutation, a deletion introduced in the 
7th or 8th exon in the homozygous state. SMA type 1 is one of many diseases, causing the symptom «floppy 
baby». «Gold standard» diagnosis of SMA is a genetic method. Genetic diagnosis is to determine the deletion 
of exons 7 and / or 8 SMN1 gene. Among the methods used electrophysiological methods such as needle 
electromyography. Children with this disorder may keep their head, but never turn over or sit. The first in the 
pathological process involved the proximal muscles of the lower extremities, the process has spread upward. 
SMA type 1 must be differentiated from other diseases that cause a syndrome «floppy baby»: structural 
myopathies, neonatal myasthenia gravis, metabolic myopathy, storage disorders, atonic form of cerebral palsy, 
Marfan syndrome. This article provides a brief overview on the topic. Discussion on the clinical case of a child 
with genetically unconfirmed diagnosis of spinal muscular amyotrophy, but with the presence of characteristic 
clinical picture and pathognomonic for the SMA results of additional methods. During examination of the child 
was carried out differential diagnosis of SMA type 1 with other diseases that give similar clinical picture. 

Key w o r d s : spinal muscular atrophy, SMN1 gene, hypotonia, differential diagnosis. 
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