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Миотоническая дистрофия 1-го типа (МД1) 
или миотоническая дистрофия Штейнера пред-
ставляет собой аутосомно-доминантное мульти-
системное заболевание, поражающее скелетную 
и гладкую мускулатуру, сердце, эндокринную 
систему, глаза и ЦНС. Причиной МД1 являет-

ся мутация в виде экспансии тринуклеотидных 
повторов CTG в нетранслируемом регионе гена 
миотонинпротеинкиназы (DMPK), картирован-
ном в локусе 19q13.2-q13.3. В норме количество 
CTG-повторов в гене DMPK варьирует от 5 до 34 
[1]. 
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Миотоническая дистрофия 1-го типа – аутосомно-доминантное заболевание, характеризую-
щееся выраженным клиническим полиморфизмом, причиной которого является мутация в 
3'-нетраслируемом регионе гена DMPK в виде экспансии тринуклеотидных CTG-повторов. 
Дебют варьирует от первых дней жизни до 50–60 лет. В статье освещены вопросы генети-
ки, патогенеза, клинической картины неонатальной и инфантильной форм заболевания. 
Представлено собственное клиническое наблюдение пациента с генетически подтвержденной 
тяжелой формой неонатальной миотонической дистрофии 1-го типа.
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Myotonic dystrophy type 1 is an autosomal dominant disease characterized by a pronounced clinical 
polymorphism caused by a mutation in the 3'untranslated region of the DMPK gene in the form of 
trinucleotide STH repeats expansion. The debut varies from the first days of life to 50–60 years.
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МД1 – наиболее распространенная форма 
мышечной дистрофии среди взрослого населе-
ния с частотой 1 на 8000 человек. Спектр клини-
ческих проявлений очень широк и представляет 
собой спектр симптомов со значительной вари-
абельностью в зависимости от возраста дебюта, 
коррелирующего с числом CTG-повторов [2]. 

Различают 5 фенотипов МД1: премутация 
(35–49 CTG-повторов), взрослая форма с поздним 
началом (50–100/150 CTG-повторов), классиче-
ская взрослая форма (100–1000 CTG-повторов), 
детская (>800 CTG-повторов) и врожденная (нео-
натальная) формы (>1000 CTG-повторов). Для 
МД1 характерен феномен антиципации, прояв-
ляющийся манифестацией более тяжелых форм 
болезни с ранним началом в каждом последую-
щем поколении [3]. Это объясняется нестабиль-
ностью участка CTG-повторов и последующим 
увеличением экспансии у сибсов. 

Лица, несущие аллель с премутацией (коли-
чество CTG повторов от 35 до 49), асимптомны, 
но их дети имеют риск наследования мутантной 
экспансии (>50 CTG повторов) и появления сим-
птомов заболевания [2].

Средний возраст дебюта взрослой формы с 
поздним началом составляет около 40–45 лет. 
Как указано выше, данный фенотип коррели-
рует с числом CТG-повторов от 50 до ~100–150. 
M.E. Arsenault и соавт. в серии наблюдений 102 
взрослых пациентов с «малой» экспансией CTG-
повторов показали, что при экспансии от 50 до 
99 повторов в клинической картине преоблада-
ла изолированная катаракта [4]. Миотония, сла-
бость, дневная сонливость, миотонический пат-
терн на ЭНМГ значительно чаще выявлялись в 
группе с количеством CTG-повторов от 100 до 200.

Классическая форма заболевания дебюти-
рует во втором десятилетии жизни разверну-
той мультисистемой клинической картиной. 
На первый план выступают дистальная мышеч-
ная слабость, миотония. Характерны катарак-
та, нарушения сердечной проводимости, реже 
выявляется дилатационная кардиомиопатия [5]. 
Вовлечение гладкой мускулатуры приводит к 
дисфагии, запорам, кишечной псевдообструк-
ции или диарее [6, 7]. Патология со стороны 
эндокринной системой представлена гиперин-
сулинизмом, сахарным диабетом, дисфункцией 
щитовидной железы [8]. 

Несмотря на то, что первые описания мио-
тонической дистрофии датируются еще началом 
XX века (Steinert, 1909), детская и врожденная 
формы заболевания не выделялись как специфи-
ческие до 1960 г. [9].

Детская форма манифестирует в возрасте от 
1 года до 10 лет и характеризуется диффузной 
мышечной гипотонией, слабостью, вовлечени-
ем лицевой мускулатуры, дизартрией, гнусаво-
стью. Частой жалобой являются рецидивирую-
щие боли в животе. Характерны интеллектуаль-
ные нарушения (средний уровень IQ варьирует 
от 70 до 80) [3]. 

Врожденная миотоническая дистрофия 
(ВМД) встречается гораздо реже – 1 случай на 

47 619 живых новорожденных [10]. В течение 
многих лет считалось, что дети с данной фор-
мой заболевания рождаются только от матерей, 
страдающих МД1. Однако в 1994 г. Bergoffen 
и соавт. опубликовали первый случай отцов-
ской трансмиссии врожденной формы МД1 [11]. 
В настоящее время описаны менее 10 клиниче-
ских примеров с дебютом заболевания в неона-
тальном периоде и с передачей мутации от отцов 
[12–16]. 

Выделяют две формы ВМД – тяжелая и сред-
нетяжелая. При тяжелой форме ВМД харак-
терными осложнениями беременности являются 
многоводие, слабое шевеление плода, задержка 
внутриутробного развития, преждевременные 
роды [17, 18]. Клиническая картина характе-
ризуется наличием дыхательных и бульбарных 
расстройств, потребностью в респираторной под-
держке (искусственная вентиляция легких – 
ИВЛ), выраженной диффузной мышечной гипо-
тонией, гипо- или арефлексией. Частым симпто-
мом являются артрогриппоз и/или двусторон-
няя косолапость. 

Среднетяжелую форму ВМД характеризуют 
отсутствие дыхательной недостаточности, мно-
жественные врожденные контрактуры или изо-
лированная двусторонняя эквиноварусная косо-
лапость, неэффективное сосание в первые неде-
ли жизни на фоне генерализованной мышечной 
гипотонии [10]. 

У детей с ВМД часто присутствуют слабость 
лицевой мускулатуры (лицевая диплегия), уме-
ренный птоз в сочетании с выгнутой «шатровой» 
верхней губой. 

В серии наблюдений [19–21] было показано, 
что унилатеральный парез правого купола диа-
фрагмы в сочетании с респираторным дистресс-
синдромом и диффузной мышечной гипотонией 
представляет собой значимый, но не патогномо-
ничный диагностический симптом. Вовлечение в 
патологический процесс диафрагмы также описа-
но у новорожденных с врожденными миопатиями 
[20], спинальной мышечной атрофией с респира-
торным дистрессом 1-го типа (SMARD) [22]. 

Смертность в неонатальном периоде достига-
ет 30–40% [23]. Выжившие дети демонстрируют 
уникальный «бифазный» тип течения заболева-
ния [24]. В течение нескольких недель (иногда 
до нескольких месяцев) значительно снижается 
выраженность симптомов неонатального перио-
да. Мышечная сила постепенно улучшается [25] 
и большинство пациентов в возрасте от 2 до 5 
лет приобретает способность к самостоятельной 
ходьбе. 

Мышечная слабость и миотонические фено-
мены медленно прогрессируют и становятся 
выраженными только к 3-й декаде жизни, ана-
логично течению взрослой классической формы 
болезни. В ряде случаев потеря способности к 
самостоятельному передвижению возникает уже 
в возрасте 15–20 лет [2, 18]. 

Характерны трудности в обучении, задерж-
ка речевого развития, психиатрические отклоне-
ния, аутистическое поведение. Ряд авторов при 
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сравнении врожденной и детской форм показа-
ли, что дети с ВМД имеют более тяжелые интел-
лектуальные нарушения [25]. Ekström и соавт. в 
серии наблюдений 19 детей с тяжелой и 18 детей 
со среднетяжелой ВМД выявили трудности в 
обучении у 95 и 83% соответственно, при этом 
средние показатели IQ составили 40,3 (22–71) и 
47,9 (26–85) соответственно [18]. Часто встреча-
ются разнообразные гастроинтестинальные сим-
птомы: запоры, диарея, диффузные боли в живо-
те, гастроэзофагеальный рефлюкс, недержание 
кала, что, вероятно, связано с поражением глад-
кой мускулатуры [17]. 

Такие «ключевые» особенности классиче-
ской взрослой формы, как катаракта, сахарный 
диабет, сердечно-сосудистая патология крайне 
редко манифестируют в детском возрасте. При 
исследовании зрительной функции у детей и 
подростков моложе 18 лет с ВМД не было выяв-
лено ни одного случая истинной катаракты, 
однако патология хрусталика встречалась у 41% 
[18]. Также обращали на себя внимание высокая 
частота гиперметропии и астигматизма. 

Описание клинического случая
Новорожденная девочка Ч. родилась от женщи-

ны 28 лет от I беременности, протекавшей на фоне 
многоводия, слабого шевеления плода, экстренного 
оперативного лечения флегмонозного аппендицита в 
23 нед, угрозы прерывания в 28 нед, острого респира-
торного заболевания с подъемом температуры тела до 
субфебрильных цифр в 29 нед (получала антибактери-
альную терапию цефтриаксоном). У матери отягощен 
соматический анамнез: гипотиреоз (получает заме-
стительную гормонотерапию), пролапс митрального 
клапана II степени, хронический тонзиллит. Роды I 
естественные преждевременные в 306/7 недель. Масса 
тела при рождении 1330 г, длина 41 см, окружность 
головы 30 см, окружность груди 32 см. Оценка по 
шкале Апгар 3/5/7 баллов. 

Обращали на себя внимания особенности феноти-
па ребенка: готическое нёбо, микрогнатия, эквинова-
русная двусторонняя деформация стоп, долихоцефа-
лическая форма черепа (рис. 1).

Состояние при рождении крайне тяжелое за счет 
дыхательной недостаточности III степени, выражен-
ного синдрома угнетения ЦНС. В родильном зале 
начата ИВЛ, однократно проведена заместительная 
терапия сурфактантом в дозе 180 мг/кг. 

В возрасте 6 ч жизни ребенок переведен из 
родильного дома в отделение реанимации ДГБ № 17 г. 
Санкт-Петербурга с диагнозом: синдром дыхательных 
расстройств, дыхательная недостаточность III степе-
ни. Внутриамниотическая инфекция неуточненного 
генеза. Открытый артериальный проток? Асфиксия 
тяжелой степени. Анемия II степени. Пневмоторакс 
ненапряженный слева? Недоношенность 306/7 недель.

При поступлении в отделение реанимации кли-
ническая картина представлена тяжелым кардио-
респираторным дистресс-синдромом, течением инфек-
ционного процесса на фоне выраженного синдрома 
угнетения ЦНС. В течение 5 дней проводилась высо-
кочастотная ИВЛ 100% кислородом, в дальнейшем с 
постепенным снижением параметров вентиляции.

По данным рентгенограммы органов грудной 
клетки выявлено высокое стояние (парез?) правого 
купола диафрагмы (рис. 2), проводилась дифференци-
альная диагностика с врожденным пороком развития, 
ателектазом средней доли правого легкого. 

На 9-е сутки жизни по результатам нейросоно-
граммы отмечены асимметричная бивентрикулодила-
тация VLS>VLD, внутрижелудочковое кровоизлияние 
II степени cлева, повышение эхогенности перивентри-
кулярных зон с исходом в умеренную симметричную 
бивентрикулодилатацию без значимого нарастания 
размеров боковых желудочков к 26-м суткам жизни. 

По результатам УЗИ органов брюшной полости 
выявлено повышение эхогенности пирамид в почках, 
в остальном без особенностей.

ЭХОКГ не выявила морфологических и гемодина-
мических нарушений.

К 30-м суткам жизни на фоне положительной 
динамики в соматическом статусе у ребенка сохраня-
лись потребность в ИВЛ в связи с неэффективностью 
самостоятельного дыхания, выраженная диффузная 
мышечная гипотония, арефлексия, минимальная 
спонтанная двигательной активность. 

Рис. 1. Особенности внешнего вида больной Ч. (описание 
в тексте).

Рис. 2.  Рентгенограмма органов грудной клетки больной 
Ч. (описание в тексте). 
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С диагностической целью проведена люмбаль-
ная пункция, общеклинический и вирусологический 
анализ ликвора исключил течение нейроинфекции. 
Результаты тандемной масс-спектрометрии исключи-
ли течение органических ацидурий, аминоацидопа-
тий, дефектов β-окисления жирных кислот. 

Был заподозрен дебют нервно-мышечного забо-
левания. Анализ крови на креатининфосфокиназу 
(КФК), лактатдегидрогеназу (ЛДГ) – в пределах воз-
растной нормы (КФК 64,6 ед/л, ЛДГ 252,4 ед/л). 
Игольчатая электронейромиограмма (ЭНМГ) выявила 
признаки выраженного первично-мышечного пора-
жения. 

Характерные фенотипические особенности, пре-
обладание симптомов мышечной слабости над мышеч-
ной гипотонией, потребность в непрерывной респира-
торной поддержке (ИВЛ), нормальные значения КФК, 
а также первично-мышечный паттерн поражения по 
данным ЭНМГ позволили сузить круг дифференци-
альной диагностики до следующих групп заболева-
ний: врожденные структурные миопатии (немалино-
вая, центронуклеарная и др.), метаболические (мито-
хондриальные) миопатии, ВМД 1-го типа. 

Тщательный неврологический осмотр матери выя-
вил особенности фенотипа: удлиненное гипомимич-
ное лицо, атрофия височных и жевательных мышц, 
феномен «разогрева» в речи, миотонический спазм при 
разжимании пальцев рук, что характерно для взрослой 
формы МД1.

Молекулярно-генетическое исследование под-
твердило наличие патологической экспансии СТG 
повторов в гене DMPK у матери и ребенка (более 150 
CTG-повторов в первой аллели в гене DMPK), что 
на основании клинической картины позволило диаг-
ностировать тяжелую неонатальную форму ВМД у 
ребенка и классическую взрослую форму заболевания 
у матери.

При дальнейшем наблюдении ребенка отмечалась 
положительная динамика в неврологическом статусе: 
к 3,5 месяцев увеличился объем антигравитационных 
движений, усилился мышечный тонус. В 4 месяца 
появился сосательный рефлекс, синхронизированный 
с актом глотания. В 5 месяцев ребенок переведен на 
самостоятельное дыхание. 

Таким образом, фенотип врожденной формы 
МД1 разительно отличается как от детской, так 
и от классической взрослой форм заболевания: 
отсутствуют клинические и электрофизиологи-
ческие паттерны миотонии, в патологический 
процесс не вовлечены эндокринная и сердечно-
сосудистая системы. Улучшение симптоматики 
в течение нескольких недель после рождения 
часто приводит к отсроченной, ретроспективной 
постановке диагноза при появлении развернутой 
клинической картины в более старшем возрасте. 
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