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терапии необходимо проведение проспективных 

исследований. 

Расшифровка молекулярно-генетических со-

бытий, лежащих в основе ЮММЛ, стала важной 

вехой в понимании биологии болезни и позволи-

ла существенно повысить качество и точность 

клинической диагностики. Для использования 

новых данных c целью улучшения результатов 

терапии необходимы расшифровка дополнитель-

ных генетических и эпигенетических событий, 

лежащих в основе клональной эволюции и про-

грессии болезни, а также исследование механиз-

мов ее резистентности к химио- и иммунотера-

пии.
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К.А. Пуголовкин, Е.А. Домбровская, И.Р. Самсонович  

РЕДКАЯ  ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ  МИОФИБРИЛЛЯРНАЯ 
ДЕСМИНЗАВИСИМАЯ   МИОПАТИЯ  ПОД МАСКОЙ 
ТРАНЗИТОРНЫХ  ДЫХАТЕЛЬНЫХ  РАССТРОЙСТВ 

И  ПРОГРЕССИРУЮЩИХ  ДВИГАТЕЛЬНЫХ  НАРУШЕНИЙ 

ГБУЗ Морозовская детская городская клиническая больница ДЗ г. Москвы

Миофибриллярные миопатии (МФМ) – группа морфологически сходных (по картине в биоп-
татах мышц), но генетически гетерогенных хронических нервно-мышечных заболеваний. 
Десминзависимая МФМ проявляется прогрессирующей мышечной слабостью скелетной муску-
латуры в сочетании с нарушением сердечного ритма и проводимости, наличием кардиомиопа-
тии, присоединением дыхательной недостаточности. Диагностическая сложность описанного 
случая обусловлена дебютом в детском возрасте, полиморфизмом симптомов, наиболее ярким 
из которых явилась тяжелая прогрессирующая дыхательная недостаточность, потребовавшая 
сверхранней респираторной поддержки и перевода ребенка на постоянную ИВЛ. Предположено 
наличие патологического процесса на уровне саркомеров, не сопровождающегося массивной 
деструкцией мышечных волокон, но нарушающего интеграцию контрактильного аппарата c 
сарколеммой и ядром. Особенности локализации структурного дефекта и течения патологиче-
ского процесса объясняют отсутствие «классических» маркеров миодеструкции. 

Ключевые слова: прогрессирующая миофибриллярная миопатия, десмин, рестриктивная 
дыхательная недостаточность, кардиомиопатия, респираторная поддержка.

Myofibrillar myopathy (MFM) is a group of morphologically similar (according to the muscle biopsy 
results), but genetically heterogeneous chronic neuromuscular disorders. Desmin-related MFM 
manifests with progressive skeletal muscle weakness, disorders of cardiac rhythm and conduc-
tion, cardiomyopathy, secondary respiratory failure. Diagnostic complexity in the described case 


