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Введение. Поясно-конечностные 
прогрессирующие мышечные дистро-
фии (ПК ПМД) – группа клинически по-
лиморфных и генетически гетероген-

ных заболеваний, характеризующихся 
преимущественным поражением 
мышц тазового и плечевого поясов, 
прогрессирующим течением, увеличе-
нием активности фермента креатин-
фосфокиназы (КФК) в плазме крови, 
первично-мышечным  характером по-
ражения при электронейромиографи-
ческом исследовании [3]. Частота всех 
ПК ПМД колеблется в различных попу-
ляциях от 5 до 70 больных на 1 млн. 
населения  [1]. 

Республика Дагестан (РД) с населе-
нием 2 млн. 946 тыс. чел. характери-
зуется преобладанием сельского на-
селения, живущего преимущественно 
в горной местности,  где сохранились 
изоляты с высоким уровнем инбридин-
га. 

Материалы и методы. Нами отоб-
раны и обследованы пациенты с ПК 
ПМД по данным  журналов невроло-
гических стационаров, поликлиник, 
республиканских городских и район-
ных МСЭК, медсанчастей, республи-
канской медико-генетической консуль-
тации, журналов консультативного 
приема  кафедры неврологии Дагес-
танской государственной медицинской 
академии, а также по данным регистра 
наследственных нервно-мышечных за-
болеваний «Нейрорегистр Дагестана». 
Диагноз заболевания выставлялся  на 
основе клинико-генеалогического ис-
следования, электронейромиографи-
ческого обследования, биохимическо-
го  анализа уровня активности КФК в 
плазме крови,  биопсии пораженных 
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Впервые в Республике Дагестан (РД) проведено комплексное клинико-эпидемиологическое  и молекулярно-генетическое исследова-
ние поясно-конечностных форм прогрессирующих мышечных дистрофий (ПК ПМД). Выявлены ПК ПМД: 2А тип, 2В тип  и дистальный тип 
Миоши. Определена распространенность ПК ПМД в популяциях РД. Изучен клинический полиморфизм ПК ПМД у больных, проживающих 
в горных, предгорных и равнинных районах РД, и составлен алгоритм диагностики для практических врачей неврологов. Идентифициро-
вана мутация, обусловливающая развитие семейных форм ПК ПМД.
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For the first time in the Republic of Dagestan (RD) a comprehensive clinical - epidemiological and molecular - genetic research of limb girdle 
forms of progressive muscular dystrophies (LGPMD) was conducted. LG forms of PMD: 2A type, 2B type and distal type Miyoshi were identified. 
The prevalence of LGPMD in RD populations was determined. LGPMD clinical polymorphism in patients living in the mountain, foothill and lowland 
regions of RD was studied and practical diagnostic algorithm for neurologists was made. Mutation which causes the development of LLPMD family 
forms was identified.
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мышц и подтверждался результатами 
молекулярно-генетического анализа.

Результаты и обсуждение. В ре-
зультате проведенного исследования 
нами выявлен 51 пациент в 32 семьях 
с АР типом наследования, проживаю-
щий в 13 районах и 3 городах Респуб-
лики Дагестан, соотношение мужчин и 
женщин 1:1. Распространенность ПК 
ПМД в различных районах Республи-
ки Дагестан колеблется от 0,4 до 38,7  
на 100 тыс. населения. На основании 
клинико-генеалогических, лаборатор-
но-инструментальных данных  были 
сформированы три группы пациентов: 
1 – ПК ПМД 2А,  2 – ПК ПМД 2В и 3 – ПК 
ПМД дистальный тип Миоши. 

В нашем исследовании АР патоло-
гия наиболее распространена у жите-
лей горных районов, по сравнению с 
предгорными и равнинными районами. 
Отягощенность коррелирует с уровнем 
инбридинга: чем выше уровень инбри-
динга, тем выше отягощенность [4].

Проведенные клинико-генеалоги-
ческие исследования позволили выде-
лить 2А, 2В и дистальный тип Миоши. 

2А тип ПК ПМД был выявлен у 33 
пациентов в 19 семьях, что составило 
64% от всех больных ПК ПМД. Соот-
ношение мужчин и женщин составило 
1:1. Распространенность 1,09 на 100 
тыс. чел. населения. Возраст дебюта 
варьирует от 5 до 24 лет. Наибольшее 
количество  пациентов с возрастом де-
бюта заболевания отмечено в первом 
десятилетии жизни. В городах выявле-
но 8 пациентов. Следует отметить, что 
семьи этих пациентов являются пере-
селенцами из высокогорных районов. 
Внутрисемейный анализ пациентов из 
одной семьи выявил фенотипический 
полиморфизм, который выражался 
во времени появления первых клини-
ческих симптомов болезни, динамике 
и выраженности двигательных рас-
стройств. Близкородственный брак в 
отягощенных семьях составил 63%. 
Поиск мутаций в экзонах 4,5,10,11, 

12,20,21, 22 гена кальпаина (наиболее 
частого среди западноевропейской 
популяции) [2], проведенный у 15% 
пациентов, не дал положительного ре-
зультата. 

2В тип  в нашем исследовании со-
ставил  20% от всех АР вариантов ПК 
ПМД в РД и выявлен у 10 пациентов в 
6 семьях, соотношение мужчин и жен-
щин 3:2. Возраст дебюта заболевания 
от 15 до 21 года. Распространенность 
в популяции РД 0,34 на 100 тыс. чел. 
Характерными признаками заболева-
ния явились слабость в проксималь-
ных отделах ног и рук с преимущест-
венным поражением передних групп 
мышц, псевдогипертрофия икронож-
ных мышц у 5% пациентов, умеренное 
повышение КФК. 

Доля дистального типа Миоши от 
всех аутосомных форм ПК ПМД со-
ставила 16%. Выявлен у 8 больных в 
4 семьях, соотношение мужчин и жен-
щин 1:2, возраст дебюта 11-21 год. В 
клинической картине превалировали 
атрофия  задней группы мышц дис-
тальных отделов ног и мышц предпле-
чья, ретракция ахилловых сухожилий. 
У 11 пациентов с клиническим вариан-
том 2В и дистальный тип Миоши при 
проведении молекулярно-генетичес-
кого исследования  выявлена мутация 
в гене DYSF с заменой p.Val67Asp., 
картированного в локусе хромосомы 
2р13. 

В ходе нашего эпидемиологичес-
кого исследования в дагестанской по-
пуляции выявлен горный изолят чис-
ленностью населения 2909 чел., где 
накоплен генетический груз ПК ПМД 
2В и дистальный тип Миоши, и выяв-
лено 15 больных в 8 семьях. Распро-
страненность в этом изоляте состави-
ла 5,1на 1 тыс. чел.

Заключение. Впервые в РД про-
ведено клинико-генеалогическое и 
молекулярно-генетическое исследова-
ние пациентов с ПК ПМД. Полученные 
данные позволят осуществить актив-

ную диспансеризацию отягощенных 
семей и планировать объем медико-
генетической консультации в РД. Про-
веденные молекулярно-генетические 
исследования в группе пациентов с 
дисферлинопатиями позволят разра-
ботать скрининговые исследования 
жителям горных изолятов, выявляя 
наследственную  патологию на ранних 
доклинических стадиях и носительс-
тво, проводить пренатальную диагнос-
тику. 

1. Иллариошкин С.Н. ДНК-диагностика и 
медико-генетическое консультирование в не-
врологии / С.Н. Иллариошкин, И.А. Иванова-
Смоленская, Е.Д. Маркова. – М., 2002. - 591 с.

Illarioshkin S.N. DNA diagnosis and genetic 
counseling in neurology  / S.N. Illarioshkin, I.A. 
Ivanova-Smolenskaya, E.D. Markova. - M., 2002. 
- 591 p.

2. Клинико-генетические характеристики 
поясно - конечностной мышечной дистрофии 
2А типа / Е.Л. Дадали, О.А. Щагина, О.П. Рыж-
кова [и др.] // Журнал неврологии и психиатрии 
им. С.С. Корсакова. – 2010. – №4. – С.79-83.

Clinical and genetic characteristics of the lap 
- limb muscular dystrophy type 2A / E.L. Dadali, 
O.A. Shchagina, O.P. Ryzhkov [et al.] // Journal of 
Neurology and Psychiatry. S.S.Korsakov. - 2010. 
- №4. - Р.79 -83.

3. Алгоритм клинико-молекулярно-гене-
тической диагностики наследственных про-
грессирующих мышечных дистрофий / О.П. 
Рыжкова, Е.Л. Дадали,  О.А. Щагина [и др.] 
// Медицинская генетика. – М., 2011. – № 2. 
– С.17-22.

Clinical, molecular and genetic diagnostic 
algorithms of hereditary progressive muscular 
dystrophy / O.P. Ryzhkova, E.L. Dadali, O.A. 
Schagina // Medical genetics. – 2011. – № 2. –  
Р. 17-23.

4. Умаханова З.Р. Комплексное генетичес-
кое и клиническое исследование наследствен-
ных нервно-мышечных заболеваний в популя-
циях Дагестана / З.Р. Умаханова: дис. ... канд. 
мед. наук. – М., 2000. – 190 с.

Umahanova Z.R. Complex genetic and clinical 
study of hereditary neuromuscular diseases in 
populations of  Dagestan: Dis... Dr of medical 
sciences. - М., 2000. - 190 p.

Литература


