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Спинальная мышечная атрофия — тяжелое генетическое заболевание, связанное с нарушением синтеза белка SMN и деге-
нерацией альфа-мотонейронов в спинном мозге. Развивающиеся нейрогенный кифосколиоз и деформация грудной клетки 
на фоне симметричной мышечной гипотонии резко ограничивают активность пациентов, усугубляют течение сопутству-
ющих заболеваний. 
Цель исследования. Определить коморбидный фон у детей со спинальной мышечной атрофией II–III типов, проходивших 
стационарное лечении по поводу приобретенных деформаций костей скелета. 
Материалы и методы. Проведен ретроспективный анализ данных за период с 2017 по 2021 г. на основании медицинской 
документации 31 ребенка. В исследуемую группу вошли 10 девочек и 21 мальчик; 16 детей имели II тип и 15 детей — III тип 
спинальной мышечной атрофии. Оценивали сопутствующую патологию, неврологический статус, показатели гемодина-
мики, данные эхокардиографии, спирометрии, лабораторных исследований. 
Результаты. В нашем исследовании сопутствующая патология была связана с нутритивным статусом (19% пациентов 
с избыточной массой тела, 29% с недостаточной), задержкой психического развития (3%), гастроэзофагальной рефлюксной 
болезнью (19%), заболеваниями ЛОР-органов (16%), глаз (19%), сердца и легких (93%). Применение неинвазивной венти-
ляции легких по жизненным показаниям требовалось 61% детей, откашливателя — 71%. Зарегистрированы ограничения 
двигательных возможностей на основании шкал HFMSE и GMFCS, дисфагия на основании шкалы EDACS. В биохимиче-
ском анализе крови выявлен низкий уровень креатинина. 
Заключение. Пациентам со спинальной мышечной атрофией требуется междисциплинарный подход в диагностике, 
лечении и реабилитации. Применение объективных оценочных шкал, инструментальных и лабораторных методов иссле-
дования позволяют проводить всесторонний анализ потенциала детей со спинальной мышечной атрофией, подбирать 
эффективные, ориентированные на семью схемы терапии. Оценка сывороточного креатинина в качестве биомаркера 
тяжести денервации мышц дает возможность мониторировать прогрессирование спинальной мышечной атрофии и прог-
нозировать ответ на лечение.
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Spinal muscular atrophy (SMA) is a severe genetic disease associated with impaired SMN protein synthesis and degeneration of alpha 
motor neurons in the spinal cord. Developing neurogenic kyphoscoliosis and deformity of the chest against the background of symmet-
rical muscular hypotension sharply limit the activity of patients, worsening the concomitant diseases. 
Purpose. The study aims at determining the comorbid background of children with type II–III spinal muscular atrophy who under-
went inpatient treatment for acquired skeletal bone deformities. 
Material and methods. A retrospective analysis of the data was carried out for the period from 2017 to 2021 based on the medical 
records of 31 children. The study group included 10 girls and 21 boys; 16 children were with type II and 15 — with type III spinal 
muscular atrophy. The following were assessed: comorbidity, neurological status, hemodynamic parameters, echocardiography, spi-
rometry, laboratory research data. 
Results. In our study, comorbidity was associated with nutritional status (19% of patients overweight, 29% underweight), mental 
retardation (3%), gastroesophageal reflux disease (19%), diseases of the ENT organs (16%), eyes (19%), heart and lungs (93%). 
For health reasons, 61% of children required the use of non-invasive ventilation, and 71% of insufflator-aspirators. Limited motor 
abilities were registered based on the HFMSE and GMFCS scales, dysphagia based on the EDACS scale. A biochemical blood test 
revealed a low level of creatinine. 
Conclusion. Patients with spinal muscular atrophy require multidisciplinary care in diagnosis, treatment and rehabilitation. The use 
of objective rating scales, instrumental and laboratory methods of examination allow for a comprehensive analysis of the potential 
of children with spinal muscular atrophy, to select effective, family-oriented treatment regimens. Serum creatinine as a biomarker 
for the severity of muscle denervation makes it possible to monitor the progression of spinal muscular atrophy and predict response 
to treatment.
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Спинальная мышечная атрофия — тяжелое гене-
тическое заболевание, связанное с нарушением 

синтеза белка SMN (белка выживаемости двига-
тельных мотонейронов) и дегенерацией альфа-мото-
нейронов в спинном мозге [1]. Распространенность 
патологии составляет 1 случай на 11 тыс. живорожден-
ных детей [2]. К основным проявлениям спинальной 
мышечной атрофии относятся симметричная гипото-
ния мышц конечностей, слабость дыхательной и буль-
барной мускулатуры [3]. Частыми ортопедическими 
осложнениями на этом фоне являются нейрогенный 
кифосколиоз и деформация грудной клетки, которые 
резко ограничивают активность пациентов, усугубляют 
течение сопутствующих заболеваний [4, 5]. 

Раннее вовлечение в процесс межреберной мускула-
туры при относительно сохранной функции диафрагмы 
приводит к вентиляционным нарушениям в легких 
по рестриктивному типу, а также ослаблению кашле-
вого толчка и нарушению эвакуации бронхиального 
секрета [1, 6]. На фоне легочной патологии и искрив-
ления позвоночника создаются условия для перегрузки 
правого желудочка, повышения давления в малом круге 
кровообращения, снижения фракции выброса, ремо-
делирования сердца и развития дилатационной карди-
омиопатии [7, 8]. Помимо нарушения сократительной 
функции миокарда, у пациентов с генетически под-
твержденной спинальной мышечной атрофией диагно-
стируются врожденные сердечные аномалии [9]. 

Снижение уровня белка SMN также отражается 
и на работе печени. С одной стороны, это могут быть 
нарушения метаболизма жирных кислот, исход 
которых — стеатогепатоз, жировая дистрофия, цир-
роз [10, 11]. С другой стороны – дефекты обмена 
железа, приводящие к накоплению его в гепато-
цитах, дегенеративным изменениям в печеноч-
ной паренхиме и прогрессирующему фиброзу [12]. 
Сбой синтеза белка на этом фоне может отраз-
иться на системе гемокоагуляции в виде увеличе-
ния протромбинового времени, активированного 
частичного тромбопластинового времени, сниже-
ния активности фактора VII, фактора Виллебранда, 
нарушения адгезии тромбоцитов. Расстройство 
каскадов реакций внешнего и внутреннего путей 
свертывания крови способствует интраоперацион-
ному кровотечению, дренажной или раневой крово-
потере в раннем послеоперационном периоде [13].

Таким образом спинальная мышечная атрофия 
не ограничивается патологией двигательных ней-
ронов в спинном мозге. Соматические, неврологи-
ческие и ортопедические расстройства определяют 
тяжесть состояния таких пациентов и дополняют 
общую клиническую картину. 

Цель исследования: определить коморбидный 
фон у детей со спинальной мышечной атрофией 
II–III типов, проходивших стационарное лечении 
по поводу приобретенных деформаций костей скелета.

Характеристика детей и методы исследования

Ретроспективный анализ данных проводили 
на основании медицинской документации 31 ребенка, 
получавших стационарное лечение по поводу при-
обретенной ортопедической патологии. Извлече-
ние архивных материалов осуществляли за период 
с 2017 по 2021 г. Работа выполнена в ФГБУ «НМИЦ 
ТО им. академика Г.А. Илизарова» Министерства 
здравоохранения Российской Федерации. Критерии 
для извлечения данных: возраст от 6 до 17 лет; спи-
нальная мышечная атрофия II–III типа; нейрогенный 
кифосколиоз, деформация грудной клетки, контрак-
туры крупных суставов нижних конечностей. 

В исследуемую группу вошли 10 девочек 
и 21 мальчик. II тип спинальной мышечной атрофии 
был у 16 (51%) детей, III тип — у 15 (49%). Медиана 
возраста и межквартильный интервал [Q1; Q3] соста-
вила 9 [8; 10] лет, средняя масса тела (стандартное 
отклонение — СО) — 31 (11) кг. Возраст, в котором 
манифестировала спинальная мышечная атрофия, 
составил 11 [5; 11] мес с момента рождения. У 12 (39%) 
пациентов заболевание началось с мышечной слабо-
сти, у 13 (42%) — с прогрессирующего кифосколиоза, 
у 4 (13%) — с деформации стоп, контрактур тазобе-
дренных и коленных суставов, а у 2 (6%) — с сочетан-
ной патологии осевого скелета и нижних конечностей. 

Оценивались следующие аспекты: наличие сопут-
ствующей патологии; неврологический статус; дан-
ные лабораторных и инструментальных исследований: 
параметры гемодинамики — среднее артериальное дав-
ление (АДср.), частота сердечных сокращений (ЧСС); 
данные эхокардиографии, спирометрии, общего и био-
химического анализов крови, коагулограммы.

Статистическую обработку полученных данных 
осуществляли с помощью программы Stat Plus 7. 
При подчинении числовых значений критериям гаус-
совского распределения (Колмогорова–Смирнова/
Лиллифорса) количественные признаки описывали 
с помощью среднего значения и его стандартного 
отклонения (M±m). В случаях, когда оцениваемые 
показатели не отвечали параметрам нормального 
распределения, рассчитывали медиану и межквар-
тильный интервал [Q1; Q3]. Исследование одобрено 
этическим комитетом учреждения и проводилось 
в соответствии с этическими стандартами, изложен-
ными в Хельсинкской декларации.
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Результаты

В нашем исследовании сопутствующая патология 
была связана с нутритивным статусом у 6 (19%) паци-
ентов с избыточной массой тела и у 9 (29%) — с дефи-
цитом; с задержкой психического развития в 1 (3%) 
случае, с гастроэзофагальной рефлюксной болезнью у 6 
(19%) пациентов, с заболеваниями ЛОР-органов — у 5 
(16%), глаз — у 6 (19%), сердца и легких — у 29 (93%). 
Применение респираторной поддержки (неинвазивная 
вентиляция легких) по жизненным показаниям требо-
валось у 19 (61%) детей, откашливателя — у 22 (7%). 

На основании шкалы MRC (Medical Research 
Council Weakness Scale) у больных со спинальной 
мышечной атрофией выявлена выраженная прогрес-
сирующая мышечная слабость, в нижних конечно-
стях – в большей степени, чем в верхних. Зарегистри-
рованы ограничения двигательных возможностей 
на основании расширенной шкалы больницы Хам-
мерсмит HFMSE (Hammersmith Function MotorScale 
Expanded) и шкалы GMFCS (Gross Motor Function 
Classification System). Причем 19% пациентов не спо-
собны были удерживать голову, а 61% не могли сидеть 
и передвигаться без посторонней помощи. У 16% 
пациентов на основании шкалы EDACS (Eating and 
Drinking Ability Classification System) диагностирована 
дисфагия [14–16] (табл. 1).

Среднее артериальное давление, измеренное 
у пациентов при поступлении в стационар, равнялось 
80±10 мм рт.ст. и соответствовало возрастной норме. 
На электрокардиограмме в покое регистрировался 

синусовый ритм, а среднее значение ЧСС составило 
104±17 уд/мин. По данным эхокардиографии при-
знаков врожденных пороков не выявлено, размеры 
камер сердца и сосудов находились в пределах воз-
растной нормы, сократительная функция миокарда 
была не нарушена (табл. 2). При анализе функции 
внешнего дыхания у детей со спинальной мышечной 
атрофией зарегистрированы выраженные рестрик-
тивные поражения легких (см. табл. 2).

Гематологические исследования не выявили откло-
нений от возрастной нормы. Все показатели находи-
лись в пределах референсного диапазона, а их средние 
значения составили: лейкоциты (6,7±1,9)·109/л, гемато-
крит 39 [38; 40] %, эритроциты 4,6 [4,3; 4,8]·1012/л, гемо-
глобин 130±8 г/л, тромбоциты (295±71)·109/л. В био-
химическом анализе крови выявлен низкий уровень 
креатинина, который был меньше нижней границы 
физиологической нормы, тогда как остальные показа-
тели соответствовали референсным значениям. Откло-
нений в коагулограмме не зарегистрировано (табл. 3). 

Обсуждение

Выявленные отклонения в пищевом статусе у 48% 
пациентов согласуются с данными доступной лите-
ратуры. Контрактуры височно-нижнечелюстных 
суставов, поражение мотонейронов, иннервирующих 
бульбарную мускулатуру, приводят к нарушению 
жевания, атрофии языка, дисфагии. Дезорганизация 
акта приема пищи, утрата способности самостоя-
тельно удерживать голову увеличивают время корм-
ления, служат причиной недоедания и способствуют 

Таблица 1. Показатели неврологического статуса обследуемых пациентов (n=31)
Table 1. Indicators of the neurological status of the subjects (n=31)

Мышечная сила (MRC), 
медиана [Q1; Q3] Шкала HFMSE, 

медиана [Q1; Q3]
Шкала EDACS, n (%) Шкала GMFCS, n (%) 

Руки Ноги I II III II III IV V

2 [2; 3] 1 [1; 2] 3 [2; 6] 26 (84) 3 (10) 2 (6) 2 (7) 10 (32) 13 (42) 6 (19)

Таблица 2. Показатели спирометрии и эхокардиографии обследуемых пациентов (n=31)
Table 2. Indicators of spirometry and echocardiography
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развитию белково-энергетической недостаточности 
[16–18]. В то же время атрофия мышц, ограничен-
ная двигательная активность пациентов, избыточное 
кормление при меньшей энергетической потребно-
сти создают условия для ожирения [2, 17]. 

Выраженный нейрогенный кифосколиоз у паци-
ентов со спинальной мышечной атрофией часто ока-
зывает вторичное воздействие на желудочно-кишеч-
ный тракт, способствуя повышению внутрибрюшного 
давления, формированию грыжи пищеводного отвер-
стия диафрагмы, растяжению пищеводного сфин-
ктера и развитию гастроэзофагеальной рефлюксной 
болезни. Рефлюкс-эзофагит на фоне бульбарной недо-
статочности может приводить к аспирации, ателектазу 
легких и рецидивирующим пневмониям [19]. В сфор-
мированной нами выборке гастроэзофагеальная реф-
люксная болезнь диагностирована у 19% больных, 
заболевание проявлялось абдоминальными болями, 
вздутием, изжогой, отрыжкой и плохо поддавалось 
медикаментозной терапии [19]. 

Легочная патология служит основной причиной 
смертности пациентов со спинальной мышечной 
атрофией. На фоне прогрессирующей слабости меж-
реберной мускулатуры создаются условия для разви-
тия парадоксального дыхания. Менее подверженная 
патологическому процессу диафрагма становится 
основной инспираторной мышцей, при этом резко 
снижается дыхательный объем, а в перспективе фор-
мируется колоколообразная деформации грудной 
клетки [16, 20]. Результаты нашего исследовании 
по частоте применения неинвазивной искусственной 
вентиляции легких (у 61% пациентов), инсуффля-
тор-аспираторов (у 71% пациентов) подтверждают 
тяжесть респираторной недостаточности и сопоста-
вимы с данными литературы [1, 6].

Анализ медицинской документации позволил 
выявить синусовую тахикардию у 93% детей со спи-
нальной мышечной атрофией, при этом врожден-
ных или приобретенных структурных изменений 
по эхокардиографии зарегистрировано не было [21]. 
Вероятно, это связано с генетически обусловленным 
нарушением распределения цитоскелетных компо-
нентов в кардиомиоците и асинхронии мышечных 
волокон, влиянием вегетативной нервной системы 
на ритм, исходной гиповолемией; однако статисти-
ческая мощность исследования мала и не позволяет 
подтвердить ту или иную гипотезу [22].

В нашей работе неврологический статус паци-
ентов соответствовал классическому описанию 
заболевания и характеризовался атрофией попереч-
нополосатой мускулатуры проксимальных отделов 
конечностей, симметричным вялым параличом, 
снижением или отсутствием сухожильных рефлек-
сов. Большинство детей не способны были само-
стоятельно сидеть, удерживать голову, переворачи-
ваться и передвигаться без посторонней помощи. 
Вовлеченность в патологический процесс мото-
нейронов на разных уровнях подтверждается выяв-
ленной дисфагией у 16% больных, нарушением 
зрения у 19% [1]. Исследование подтвердило воз-
можность задержки психомоторного развития у 3% 
детей со спинальной мышечной атрофией, тогда 
как когнитивные нарушения не зарегистрированы, 
что согласуется с мнением других авторов об обучае-
мости этих пациентов [21]. 

Выявленные низкие уровни креатинина слу-
жат показателем распространенности патологиче-
ского процесса при спинальной мышечной атрофии, 
характеризуют активность метаболизма в миоцитах, 
косвенно отражают объем мышечной массы и сопо-
ставимы с данными, опубликованными R.R. Alves 
и соавт. (2020) [23] — 18–44 мкмоль/л. На основа-
нии работ M. Freigang и соавт. (2021) [24], M.G. Pino 
и соавт. (2021) [25] уровень креатинина в сыворотке 
крови предложено использовать в качестве биомар-
кера прогрессирующей денервации и атрофии ске-
летной мускулатуры при нейромышечных заболева-
ниях [23–25].

Выводы

•  Пациентам со спинальной мышечной атро-
фией требуется междисциплинарный подхода в диаг-
ностике, лечении и реабилитации. 

•  Применение объективных оценочных шкал, 
инструментальных и лабораторных методов иссле-
дования позволяет проводить всесторонний анализ 
потенциала детей со спинальной мышечной атро-
фией, подбирать эффективные, ориентированные 
на семью схемы терапии. 

•  Оценка уровня креатинина в сыворотке крови 
в качестве биомаркера тяжести денервации мышц 
дает возможность мониторировать прогрессирование 
спинальной мышечной атрофии и прогнозировать 
ответ на лечение.

Таблица 3. Данные лабораторных исследований у обследуемых пациентов (n=31)
Table 3. Laboratory data 
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96,2 
(15,4)
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