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Діагностика поясної складнокурабельної міопатії  
з використанням методу МРТ  

(науковий огляд і особисте спостереження)

Резюме. Кінцівково-поясна м’язова дистрофія (КПМД) представляє різноманітну групу генетично 
гетерогенних м’язових порушень, що зазвичай характеризуються повільно прогресуючою м’язовою слаб-
кістю. КПМД є рідкісним розладом і часто представляє діагностичну проблему. Комбінація клінічних, 
рентгенологічних і лабораторних обстежень має велике значення для направлення на генетичну діа-
гностику. Всебічний неврологічний анамнез і обстеження повинні передувати будь-якому генетичному 
тестуванню. МРТ м’язів все частіше використовується, щоб дати підказки в діагностиці м’язової 
дистрофії (включаючи КПМД), ґрунтуючись на специфічних патернах змін сигналу в різних м’язах у 
різних відділах кінцівок.
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Вступ
Кінцівково-поясна м’язова дистрофія (КПМД) 

представляє групу гетерогенних генетичних порушень 
з різним віком початку, що в першу чергу викликають 
слабкість проксимальних м’язів плечового і тазового 
пояса.

Типовими клінічними проявами цієї групи захворю-
вань є порушення ходи (качина хода), прийом Говерса 
(підйом драбинкою з положення навпочіпки), гіпер-
лордоз у поперековому відділі хребта, крилоподібні 
лопатки, симптом млявих надпліч, м’язова гіпотонія і 
гіпотрофія, сухожилкова гіпорефлексія, що пропорцій-
на м’язовій слабкості. При біохімічному дослідженні 
спостерігається збільшення рівня активності ферменту 
креатинфосфокінази у плазмі крові.

Для усіх виявлених варіантів КПМД проведено 
картування гена на певній хромосомі, для деяких із 
них ідентифіковані основні типи патологічних мутацій 
і білковий продукт експресії. На сьогодні КПМД має 

більше 30 різних підтипів, пов’язаних із специфічними 
генними локусами, що проявляються перехрещеними 
та гетерогенними фенотипами [1–3, 6].

Кінцівково-поясна м’язова дистрофія класифіко-
вана на основі типу успадкування на 2 основні типи: 
автосомно-домінантний (AД-КПМД1) і автосомно-ре-
цесивний (AР-КПМД2) [4]. До кожного типу додається 
англійська літера абетки в хронологічному порядку, ко-
жен раз, коли повідомляється про новий хромосомний 
локус, і далі зазначають уражений білок. Так схематич-
но виглядає формулювання діагнозу: «КПМД, успадку-
вання (Р або Д), порядок виявлення (число), уражений 
білок».

Станом на 2018 рік відомо про існування 8 підтипів 
КПМД типу 1 і 26 підтипів КПМД типу 2 [5] залежно 
від дефектного білка саркогліканового та дистрогліка-
нового комплексів [6] (рис. 1) [7]. Х-зчеплені розлади, 
що проявляються патерном слабкості проксималь-
них м’язів плечового і тазового поясу та включають 
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м’язову дистрофію Емері — Дрейфуса і дистрофінопатії 
(м’язова дистрофія Дюшена, м’язова дистрофія Бекке-
ра та носії дистрофінопатій), не включені до категорії 
КПМД.

З огляду на генетичну і фенотипову гетерогенність 
даної патології, КПМД слід розглядати практично в 
усіх пацієнтів, які звертаються зі скаргами на первинну 
м’язову слабкість.

За різними оцінками, загальна поширеність синдро-
мів КПМД становить 1,63 на 100 000 (від 0,56 до 5,75) 
[6, 8] та залежить від підтипу та географії. Це четверта 
за частотою м’язова дистрофія після дистрофінопатій, 
міотонічної дистрофії та лице-плечелопаткової дис-
трофії. Основна кількість КПМД успадковується за 
автосомно-рецесивним типом, і лише близько 10 % 
припадає на автосомно-домінантні форми. Автосомно-
домінантні та автосомно-рецесивні форми КПМД з од-
наковою частотою зустрічаються в осіб обох статей. Вік 
початку варіює серед різних мутацій та становить від 1 
до 50 років, хоча у деяких пацієнтів КПМД може бути 
безсимптомною. Це також може варіювати серед сімей 
та членів родини з тією ж мутацією. Взагалі пацієнти 
з автосомно-домінантною КМПД мають більш пізній 
початок і більш повільний перебіг захворювання, ніж 
хворі з автосомно-рецесивним типом КМПД. Підви-
щення креатинкінази (КФК) також є менш значущим 
при автосомно-домінантній КПМД, ніж при автосом-
но-рецесивних формах.

Диференціальна діагностика має проводитися при 
низці захворювань, враховуючи насамперед ознаки 
прогресуючої симетричної проксимальної м’язової 
слабкості кінцівок, що характеризуються розвитком 
аналогічних симптомів у різних комбінаціях: колаген- 
VI-пов’язані міопатії (Бетлема та Ульріха), ендокринні 
та метаболічні міопатії, хвороби накопичення (зокрема, 
хвороба Помпе), прогресуюча м’язова дистрофія, дис-
трофінопатія Беккера, тазово-стегнова міодистрофія 
Лейдена — Мебіуса, лице-плечелопаткова м’язова дис-
трофія, спінальна м’язова атрофія та запальні міопатії 
(дермато- й поліміозити).

З огляду на генетичну та фенотипову гетерогенність 
даної патології, КПМД слід розглядати практично у 
всіх пацієнтів, які звертаються зі скаргами на первинну 
м’язову слабкість.

На сьогодні список генів для скринінгу занадто ве-
ликий і більш підходить для цільових панелей секве-
стрування наступного покоління (NGS), що повинні 
включати будь-який ген, який до цього часу асоцію-
вався з клінічною картиною КПМД. Магнітно-резо-
нансна томографія (МРТ) допомагає диференціювати 
окремі форми та підтипи КПМД. Зміна гіперінтен-
сивного сигналу при скануванні на Т1-ЗЗ спостеріга-
ється в уражених м’язах. МРТ-дослідження показало, 
що залежно від типу та підтипу КПМД відзначається 
ураження окремих груп м’язів нижніх кінцівок. Напри-
клад, пацієнти з КПМД типу 2A демонструють помітне 
залучення аддукторів стегна, підколінних сухожилків 
і медіальної головки литкового м’яза, водночас збере-
жений кравецький м’яз, крім того, візуалізація показує 

залучення підошовного м’яза, медіального широкого та 
двоголового м’яза стегна [9]. Пацієнти з КПМД типу 
2B можуть мати змінну картину МРТ, в основному за-
діяні привідні м’язи, чотириголовий м’яз і м’язи го-
мілки з відносним збереженням кравцевого і тонкого 
м’язів [10]. Участь литкового м’яза переважає при мі-
опатії Міоші, ураження сідничних м’язів і передньої 
та задньої груп м’язів стегна є більш характерними для 
пацієнтів з фенотипом КПМД. Пацієнти з саркогліка-
нопатією не демонструють будь-яких істотних розбіж-
ностей у характері ураження м’язів на МРТ. Привідні 
м’язи та сідничні, ймовірніше, уражаються першими, 
що проявляється ураженням латерального широкого 
м’яза стегна. Довгий привідний м’яз може мати деякі 
ділянки збереження з повним або відносним збере-
женням заднього великогомілкового м’яза та довгого 
згинача пальців. Також ми можемо бачити відносну гі-
пертрофію правцевого та тонкого м’яза [11]. Пацієнти 
з КПМД типу 2D і м’язовою дистрофією Беккера мали 
більш серйозні МРТ-зміни передньої групи м’язів стег-
на, ніж задньої. М’язова тканина у пацієнтів з КПМД 
типу 2I, які мають мутацію FKRP, демонструє характер-
ний патерн у вигляді жирової інфільтрації і набряку при 
МРТ-дослідженні проміжного широкого та медіально-
го широкого м’язів [12].

На останньому, 229-му міжнародному семінарі Єв-
ропейського нервово-м’язового центру (ENMC), м. На-
арден, Нідерланди, що відбувся 17–19 березня 2017 р. і 
був присвячений кінцівково-поясній м’язовій дистро-
фії, були розглянуті та уточнені питання номенклатури 
і класифікації останньої [13]. Був досягнутий консенсус 
щодо збереження терміну «кінцівково-поясна м’язова 

Рисунок 1. Сучасна концепція молекулярної 
організації дистрофін-глікопротеїнового 

комплексу.  
В дужках зазначена форма КПМД [7]
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дистрофія», а також уточнено саме визначення терміну. 
Деякі ознаки були визначені як важливі для виключен-
ня інших станів, таких як вроджена м’язова дистрофія 
і деякі міопатії.

Поряд зі стандартними методами діагностики 
м’язової патології, що давно увійшли до практики 
лікаря-невролога (електроміографія, біопсія), визна-
чена роль МРТ для виявлення або оцінки ступеня 
дистрофічних змін у м’язах, які були визначені як за-
міна скелетних м’язів жировою тканиною, виявлена 
на стандартних T1-зважених осьових зображеннях. 
Протягом останніх десятиліть магнітно-резонансна 
томографія стала вирішальною для діагностики захво-
рювань м’яких тканин. Її цінність була переконливо 
доведена при спадкових і запальних нервово-м’язових 
захворюваннях. Поряд з неврологічним і нейрофі-
зіологічним дослідженням м’язова МРТ є цінним 
діагностичним інструментом, що дозволяє оцінити 
ступінь і, що більш важливо, звузити діагностичний 
пошук у випадках складнокурабельних, передусім 
м’язових, захворювань [14–17]. МРТ м’язів нижніх 
кінцівок, як було доведено, є надійним неінвазивним 
інструментом для діагностики й оцінки прогресування 
нервово-м’язових захворювань, що демонструє специ-
фічні патерни ураження м’язів нижніх кінцівок при 
безлічі міопатій [18, 19].

Клінічний випадок
Наводимо клінічний випадок пацієнтки, яка пе-

ребуває під спостереженням в Обласному клінічному 
центрі нейрохірургії та неврології м. Ужгород, у діагнос-
тиці якої були використані сучасні методи діагностики, 
зокрема МРТ м’язів та генетичне консультування, що 
дало нам змогу скоротити шлях до правильного діа-
гностичного рішення. 

Хвора З., 31 рік. Перебуває під спостереженням на-
шого центру протягом 2,5 року. Звернулась із скаргами 

на слабкість та відчуття стягування в ногах (стегна), 
порушення ходи, труднощі при вставанні зі стільця та 
підйомі по сходинках.

Із анамнезу: вважає себе хворою протягом 12 років, 
коли стала відчувати слабкість у ногах. Поступово слаб-
кість зростала, з’явились болі в нижніх кінцівках, стало 
важко ходити (останні 5–7 років), вставати зі стільця, 
з’явились труднощі при підйомі по сходинках, піднятті 
рук догори (під час розчісування), в останні 3 роки змі-
нилася хода. 

Сімейний анамнез: без спадкової патології.
Неврологічний статус: власна мова чітка. Обличчя 

симетричне, язик розташований медіально. Ковтання 
не порушено. Глотковий рефлекс збережений. Рух-
ливість м’якого піднебіння при фонації збережена. 
Сухожилкові рефлекси з рук збережені, колінні abs, 
ахілові з клонусами стоп. Гіпотонія м’язів нижніх кін-
цівок. Атрофії/гіпотрофії не виявлено (гомілка: права 
та ліва — 33 см, стегна: праве та ліве — 44 см). М’язова 
сила в нижніх кінцівках до 3,0 бала (проксимально), в 
руках — до 4,0 бала (проксимально). Чутливих розладів 
не показує. Стояння на носках збережене, на п’ятах — 
утруднене. Позитивний симптом Говерса. Хода качина. 
MRS — 4 бали, MDS — 31 бал, шкала Віньоса — 3. 

КФК 929,0. ALT 52,0. AST 47,0. Rö-ОГК, ЕхоКС, 
спірометрія, спірографія, кардіолог — норма. Генетич-
ний аналіз альфа-галактозидази негативний. МРТ по-
перекового відділу хребта: гіперлордоз, периневральна 
кіста Тарлова рівня S2.

Пацієнтка консультована ревматологом, виключені 
запальні міопатії — поліміозит і дерматоміозит. 

ЕНМГ: по моторним та сенсорним волокнам верх-
ніх і нижніх кінцівок — норма; при тестуванні нервово-
м’язової передачі — блокування по міастенічному типу 
не виявлено; ЕМГ-ознаки генералізованого, міопатич-
ного типу, ураження з перевагою у нижніх кінцівках 
більш проксимально.

Рисунок 2. МРТ стегон. Т1W. Білатеральні 
дегенеративні зміни переважно передніх і задніх 

груп м’язів

Рисунок 3. МРТ гомілок. Т1W. Білатеральні 
дегенеративні зміни задньої  

групи м’язів

Ген Варіант Зиготність Варіант класифікації

CAPN3 c.1696G>A (p.Glu566Lys) Гомозиготність Невизначена значущість

DYSF c.1787C>Т (p.Ala596Val) Гетерозиготність Невизначена значущість

TOR1AIP1 c.1312С>Т (p.Arg438Cys) Гетерозиготність Невизначена значущість

Таблиця 1. Генетичний аналіз
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Нами було виконано МРТ м’язів тазового по-
яса (сканер GE, Signa HDxt 1.5T, ЗДЦ «ЄвроКлі-
нік», м. Ужгород) із застосуванням Т1-, Т2- та STIR-
послідовностей: інтактність з обох боків: m.rectus 
femoris, m.sartorius, m.gracilis, m.biceps femoris: ccaput 
brevis; двобічне субтотальне заміщення жировою тка-
ниною волокон м’язів стегон передньої та задньої 
групи, крім того, атрофічні зміни з заміщенням жи-
ровою тканиною м’язів гомілок задньої групи двобіч-
но, 1-ша — 3-тя стадія за шкалами Mercuri та Fischer 
(рис. 2, 3). 

Консультована генетиком, виконана NGS-панель 
(табл. 1). Виявлена мутація у гені CAPN3 у гомозигот-
ному стані. Ген CAPN3 (кальпокаїн 3) пов’язаний з ав-
тосомно-рецесивним типом КПМД типу 2А.

На підставі всіх проведених клінічних та інстру-
ментальних методів обстеження, з огляду в тому чис-
лі й на клінічну картину, пацієнтці було встановле-
но діагноз: КПМД типу 2А, CAPN3 з тетрапарезом 
(легким у руках, помірним у ногах), порушеннями 
функції ходи.

Висновки
Таким чином, враховуючи наш досвід, пацієнт з 

міопатичним синдромом потребує комплексного клі-
ніко-діагностичного підходу із залученням суміжних 
спеціалістів. Необхідно проводити повне клініко-біо-
хімічне обстеження із визначенням у тому числі рівня 
КФК, АЛТ, АСТ. Результати лабораторних обстежень 
потребують ретельного зіставлення з даними клініч-
ного огляду та результатами інструментальних методів 
обстеження, зокрема з даними ЕНМГ та МРТ м’язів. 
Клінічне застосування МРТ м’язів та ЕНМГ допома-
гає у ранній діагностиці прогресуючих форм м’язових 
дистрофій, що в подальшому дозволить  своє- 
часно призначити лікування та визначити реабілі- 
таційні заходи. 

Конфлікт інтересів. Автори заявляють про від-
сутність конфлікту інтересів при підготовці цієї 
статті.
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The diagnosis of difficult to treat limb-girdle muscular dystrophy using the magnetic resonance  
imaging method (scientific review and own observation)

Abstract. Limb-girdle muscular dystrophy is a diverse group of 
genetically heterogeneous muscle disorders, usually character-
ized by slowly progressing muscle weakness. New forms of these 
disorders are being identified constantly, their nosology and no-
menclature are often confusing. Limb-girdle muscular dystrophies 
are rare disorders and often present a diagnostic problem. The 
combination of clinical, radiological and laboratory examina-
tions is of great importance for the referral to genetic diagnosis. 

A comprehensive neurological history and examination should 
precede any genetic testing. Muscle magnetic resonance imag-
ing is increasingly used to give clues in the diagnosis of muscular 
dystrophy (including limb-girdle muscular dystrophy), based on 
specific patterns of signal changes in different muscles in different 
parts of the limbs.
Keywords: muscle magnetic resonance imaging; limb-girdle mus-
cular dystrophy; genetics; specific patterns of muscle damage
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Диагностика поясной труднокурабельной миопатии с использованием метода МРТ  
(научный обзор и личное наблюдение)

Резюме. Конечностно-поясная мышечная дистрофия 
(КПМД) представляет собой разнообразную группу гене-
тически гетерогенных мышечных нарушений, обычно ха-
рактеризующихся медленно прогрессирующей мышечной 
слабостью. КПМД является редким расстройством и часто 
представляет диагностическую проблему. Комбинация кли-
нических, рентгенологических и лабораторных обследова-
ний имеет большое значение для направления на генетиче-
скую диагностику. Всесторонний неврологический анамнез 

и обследование должны предшествовать любому генетиче-
скому тестированию. МРТ мышц все чаще используется, 
чтобы дать подсказки в диагностике мышечной дистрофии 
(включая КПМД), основываясь на специфических паттернах 
изменения сигналов в различных мышцах в разных отделах 
конечностей.
Ключевые слова: МРТ мышц; конечностно-поясная мы-
шечная дистрофия; генетика; специфические паттерны по-
ражения мышц


